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UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL

RESUMEN

Introduccion: ElI Tamizaje Metabdlico Neonatal es una estrategia que
lidera el Ministerio de Salud Publica del Ecuador, la también denominada
prueba del talén, resulta beneficiosa, ya que permite detectar a tiempo
errores congénitos del metabolismo en neonatos, el analisis y los
resultados de esta prueba se emiten de forma rapida para poder de esta
manera prevenir discapacidades y muerte precoz en los recién nacidos.
Objetivo: Determinar la prevalencia de enfermedades detectadas
mediante el tamizaje metabdlico neonatal realizado en el Centro de Salud
Materno Infantil Martha de Roldés en la ciudad de Guayaquil durante los
meses de enero a diciembre del afio 2018

Metodologia: Se realiz6 un estudio de Prevalencia o de Corte
Transversal (observacional, descriptivo), de pacientes recién nacidos en
el Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés, para determinar la
prevalencia de enfermedades metabdlicas, mediante la prueba del
tamizaje.

Resultados: En el Centro de Salud Martha de Roldés pudimos
determinar que la prevalencia de enfermedades metabdlicas detectadas
mediante la prueba antes mencionada fue del 1.24% de casos positivos.
El 98.76% de los pacientes, no presentaron valores alterados.
Conclusion: La prevalencia de los defectos metabdlicos al nacimiento
fue de 1,24% que representa el Unico caso de Hipotiroidismo congénito
en esta poblacion, la identificacion de este caso permitio iniciar el

tratamiento oportuno.

Palabras claves: TAMIZAJE, DEFECTO CONGENITO,
METABOLOPATIAS
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UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL

ABSTRACT

Introduction: The Neonatal Metabolic Screening is a strategy, that leads
the “Ministerio de Salud Publica” of Ecuador, the also called heel test is
beneficial, because it allows us to detect in time several congenital defects
of the metabolism, the analysis and the results of these tests are quickly
and we have the results on time so we can prevent disabilities and early
death in newborns.

Objective: To determine the prevalence of diseases detected through
neonatal metabolic screening performed at the “Centro de Salud Materno
infantil Martha de Roldés” in the city of Guayaquil during the months of
January to December of the year 2018

Methodology: A Prevalence or cross- sectional study (observational,
descriptive) of newborn patients at the “Centro de Salud Materno-Infantil
Martha de Roldds” where the prevalence of metabolic diseases was
determined, through the neonatal metabolic screening test.

Results: At the “Centro de Salud Materno-Infantil Martha de Roldés” we
were able to determine that the prevalence of metabolic diseases detected
by neonatal screening was 1.24% of positive cases. The 98.76% of
patients did not present altered values.

Conclusion: The prevalence of metabolic defects at birth was 1.24% that
detected the only case of congenital hypothyroidism, the identification of

this case allowed to start treatment on time.

Key Words: Screening, Congenital Defect, Metabolopathies

XV



CAPITULO I: INTRODUCCION

1.1. Introduccion

Segun la Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS) (2017), el
desarrollo paulatino de los criterios sociales a nivel mundial ha permitido
gue se expidan normas que faciliten el cumplimiento de los derechos
humanos, dentro de las cuales esta la salud. La OMS es el organismo
encargado de garantizar el maximo grado de salud, por medio de la
disponibilidad de servicios, creacién de normas y seguridad para todas

las personas.

Acorde a lo expuesto por Organizacion Mundial de la Salud (2017),
el nivel mas alto de goce de la salud se alcanza a medida que un pais
establezca lineamientos normativos que garanticen el cumplimiento del
bienestar y calidad, es decir que se ejecuten planes concretos para
mitigar todos los factores de riesgo que puedan ocasionar inobservancia
y violaciones a la vida. Es por ello que todo ser humano desde su

nacimiento debe tener la garantia de una vida sana y digna *.

Indicd el Ministerio de Salud Publica (2013), que los avances y
hallazgos en medicina tienen una importancia radical en la mejora de las
condiciones de vida de una persona; por lo cual, la prevencion y deteccion

temprana de enfermedades se convierte en una garantia humana.



Ecuador desde el afio 2011 inici6 una campafa nacional denominada
“CON PIE DERECHOQ”, cuyo propésito era la deteccion de patologias de

errores congénitos del metabolismo 2.

La campafa antes mencionada debe ser entendida como un avance
de gran magnitud en la sociedad ecuatoriana, debido a que por muchos
afios un porcentaje importante de la poblacion fue excluida del derecho a
la salud y goce de un mayor bienestar; pues el desconocimiento de una
conciencia de prevencion de enfermedades fue el principal factor de

exclusion.

Acorde a lo expuesto por el Ministerio de Salud Publica (2012), la
Prueba de Talon o Tamizaje Metabdlico Neonatal es un proyecto
emblematico, el cual genera beneficios no solo al neonato sino también a
su nucleo familiar al detectar oportunamente los defectos congénitos del
metabolismo. La ejecucidn de este examen permite la prevencion de

discapacidades y muerte de los recién nacidos 3.

Con la finalidad de valorar la prevalencia de enfermedades
detectadas mediante el tamizaje metabdlico neonatal, se seleccioné una
casa de salud de la provincia del Guayas, en la ciudad de Guayaquil; cuyo
nombre es el Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldoés, el
mismo que pertenece al Ministerio de Salud Publica del Ecuador,
correspondiente al primer nivel de atencion y que a su vez forma parte del

Distrito 09D06 TARQUI-2 4.



Para obtener los datos que permitan identificar la prevalencia de
enfermedades a causa de errores congeénitos del metabolismo, se aplicé
un muestreo poblacional en la institucion, los datos analizados

corresponden al periodo de enero a diciembre del afio 2018.

1.2. Situacién problematica

La deteccién temprana de enfermedades ocasionadas a causa de
errores del metabolismo en el ser humano es uno de los grandes avances
de la ciencia, pues ha permitido identificar defectos como: Hiperplasia
Suprarrenal, Galactosemia, Hipotiroidismo y Fenilcetonuria; los cuales
son los principales causantes de muerte precoz y discapacidad

intelectual, segun los autores Delgado y otros (2009).

En Ecuador, el Ministerio de Salud Publica busca ampliar la
cobertura de las pruebas de tamizaje neonatal, con la finalidad de
beneficiar a miles de familias que tienen la oportunidad de dar vida a un
nuevo ser. Esto debido a que los recién nacidos podrian tener el riesgo
de padecer enfermedades irreversibles y graves que son prevenibles con
una deteccion temprana, dado que por lo general no se manifiestan en el
nacimiento, sino mas tardiamente y con un tratamiento adecuado se
puede evitar la discapacidad intelectual en gran porcentaje y la muerte

precoz. (Moscoso & Flores, 2014).



Con los avances experimentados en los ultimos afios se ha podido
disponer de tecnologias avanzadas para el tamizaje en edad neonatal
para revertir el cuadro clinico de los enfermos, y; de esta manera,
garantizar normalidad intelectual y su consecuente insercién a una vida
cotidiana normal como parte del desarrollo en su entorno social (Flores,

Coronando, Ortega, & Garcia, 2017).

Un gran porcentaje de nacidos vivos han muerto a las pocas
semanas de su nacimiento, debido a la falta de acceso a una atencion de
salud integral, ocasionando que fallezcan sin la oportunidad de haber
recibido un diagnostico temprano que hubiese permitido aumentar la
posibilidad de supervivencia, contribuyendo a la disminucion de los

niveles de mortalidad y morbilidad.

Ecuador forma parte del programa mundial de prevencion de
enfermedades de errores congénitos del metabolismo en el periodo
neonatal, de tal forma que el Ministerio de Salud Publica del Ecuador
impulsa que se apliquen pruebas del talén de forma gratuita en la Red
Publica de Salud, hospitales y establecimientos ambulatorios que

atienden a nifias y nifios.

Justificada la importancia de la aplicacion de la prueba de tamizaje
metabdlico neonatal es necesario responder la siguiente interrogante: En
el centro de salud materno infantil Martha de Roldés de la ciudad de

Guayaquil, ¢cual es la prevalencia de enfermedades detectadas



mediante el tamizaje metabdlico neonatal, durante los meses de enero a

diciembre del afio 20187?

1.3. Justificacion

El estudio propuesto busca contribuir con la generacion de
informacion de caréacter cientifico y estadistico en medicina, con la
finalidad de determinar la prevalencia de las enfermedades ocasionadas
por defectos congénitos del metabolismo en recién nacidos en el Centro
de Salud Materno Infantil Martha de Roldés, las pruebas ejecutadas
permitieron descartar o confirmar un diagndéstico oportuno, con lo cual se
da continuidad al objetivo del Ministerio de Salud Publica, que es disminuir
los niveles de morbilidad, mortalidad y a evitar discapacidades, tanto

intelectual como neuroldgicas.

Los resultados obtenidos podran ser utilizados como referencia
para la ejecucion de estudios similares que podrian servir como un aporte
social e informativo de importancia significativa para aquel profesional de
salud que busque comprender la importancia y transcendencia del

“Tamizaje Metabdlico Neonatal”.

Ademas contribuira con informacién cientifica que pueda motivar a
los padres a llevar a sus hijos recién nacidos al centro de salud mas

cercano a realizarse el tamizaje metabodlico neonatal



CAPITULO II: OBJETIVOS

2.1. Objetivo general

Determinar la prevalencia de enfermedades detectadas mediante
el tamizaje metabdlico neonatal realizado en el Centro de Salud Materno
Infantil Martha de Roldds, ubicado en la ciudad de Guayaquil durante los

meses de enero a diciembre del afio 2018.

2.2. Objetivos especificos

e Determinar si la edad gestacional de los neonatos tamizados son
factores que influyen en una enfermedad metabdlica.

e Identificar si el sexo de los neonatos tamizados son factores que
influyen en presentar una enfermedad metabdlica.

e Establecer la frecuencia de casos sospechosos reportados en el
Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés de enero a

diciembre del afio 2018.



CAPITULO llI: HIPOTESIS

La prevalencia de las enfermedades metabdlicas neonatales
detectadas mediante la realizacion del tamizaje es mayor para
hipotiroidismo congénito, atribuyéndole una prevalencia de 0,5% de los

casos.



CAPITULO IV: MARCO TEORICO

4.1 Estudios referenciales

El término error congénito o innato del metabolismo comienza
a difundirse desde el afio 1908 por parte del doctor Garrod (1896),
los hallazgos de este médico de Inglaterra lo posicionaron como el
pionero en investigacién de los errores congénitos del metabolismo
(ECM); lo que permitio la identificacion de varias enfermedades
infantiles que parecian ser producto de una incapacidad innata para
llevar a cabo procesos metabdlicos, ya sea por ausencia o inactividad
de una enzima y de acuerdo a un patrén de herencia mendeliano

recesivo.

Las enfermedades antes mencionadas no pueden ser
diagnosticadas de forma efectiva, por lo cual se presentan
dificultades al momento de elaborar un tratamiento; lo cual incide en
los niveles de riesgo de mortalidad. En la mayoria de casos se
identifican cuadros peligrosos y con tratamiento complejos pero
permiten al nino enfermo desarrollar una aceptable calidad de vida

(Vicente, Casas, & Ardanaz, 2017) °.

Delgado y otros (2009), destacan que existen varias

alternativas o pruebas para detectar en un recién nacido un nimero



importante de enfermedades; entre las mas utilizadas esta el tamizaje

6

Acorde a lo expuesto por el Ministerio de Salud Publica (2012), en
Ecuador desde el afio 2011 se inici6 la campafia denominada “con pie
derecho, la huella del futuro” (p.1), misma que otorga gratuitamente a la
poblacion el Tamizaje Metabdlico Neonatal, que es una prueba de
laboratorio que permite detectar de forma oportuna la existencia de

errores congénitos del metabolismo 3.

El doctor Noguera (2009), considera que es fundamental la
aplicacién de esta prueba a todos los recién nacidos con la finalidad de
identificar y establecer un diagnostico oportuno de enfermedades
irreversibles y de alta gravedad. El tamizaje metabdlico debe ser
considerado como un procedimiento obligatorio dentro de todos los
centros de salud para precautelar la salud de por lo menos el 98% de

recién nacidos .

Un estudio realizado en México, por la Secretaria de Salud (2015),
establece que los programas de tamizaje ejecutados a nivel mundial
permitieron mejorar la calidad de vida de miles de seres humanos, al
identificar de forma oportuna trastornos genéticos en la codificacién del

acido desoxirribonucleico 8.
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4.2. Aspectos Teodricos

4.2.1. Tamizaje Metabolico Neonatal

Es una prueba de laboratorio que permite identificar de manera
oportuna posibles enfermedades ocasionadas por desoérdenes
metabdlicos serios; en algunos casos puede ser preventivos y en otros
ayudaran a mejorar la calidad de vida a nivel paciente y familiar (Ortiz,

Villacis, Jara, & Précel, 2015) °.

Los factores de riesgo pueden presentarse en un recién nacido
debido al historial de consanguinidad, factores que alerte un
compromiso metabdlico y regresion del desarrollo; sin embargo se debe
implementar la realizacion de esta prueba a todo recién nacido, inclusive

aparentemente sanos (Avery, 2001) 1°,

Acorde a lo mencionado por Pagana (2009), la importancia de que
los padres o representantes del nifio, durante las primeras 94 horas
después del nacimiento, decidan realizar la prueba del Tamizaje neonatal
les permite detectar de manera oportuna enfermedades metabdlicas,
congeénitas 0 genéticas que generan desérdenes ya sean hormonales o
del metabolismo. Para poder de esta manera prevenir discapacidades
graves e irreversibles y muerte. La red de distribucion de esta prueba
debe ser por medio de hospitales, clinicas privadas, centros de salud con

atencién materna e infantil; es decir por la red de salud **.
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Los nuevos avances en el desarrollo del Tamizaje Metabdlico
Neonatal se han centrado en el aumento de enfermedades detectables y
la sencillez de la toma de estas pruebas; cabe destacar que se debe
aplicar a tiempo, pues permite fomentar una cultura de prevencion para
el desarrollo de un tratamiento oportuno; contribuyendo a mejorar la

calidad de vida del paciente.

Cuando los resultados de la prueba del talon del nacido vivo
obtengan valores superiores al de los parametros establecidos, es
necesario tomar una segunda toma o prueba, de tal forma que si los
resultados se repiten sea direccionado al especialista; esto con la
finalidad de realizar pruebas confirmatorias y otros procedimientos
clinicos especificos para corroborar y afirmar el padecimiento y en cuyo
caso se debera recibir el respectivo tratamiento adecuado para reparar o

impedir la progresién de dafios neuroldgicos y organicos.
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CAPITULO V: DIAGNOSTICO A PARTIR DEL TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL

5.1. Resultados obtenidos mediante la aplicacién del

tamizaje metabdlico neonatal

Como se ha expuesto en capitulos anteriores, la también
denominada prueba del talon en Ecuador permite la deteccion de cuatro
EMC que son Fenilcetonuria, Hipotiroidismo Congénito, Galactosemia e

Hiperplasia suprarrenal congénita (Vance, 2014) 12

Tabla 1. Enfermedades metabdlicas detectadas en Ecuador mediante el
tamizaje neonatal

Enfermedad Objetivo

Hipotiroidismo Prevencion de discapacidad intelectual
congénito

Fenilcetonuria Prevencion de discapacidad intelectual
Galactosemia Prevencion de discapacidad intelectual
Hiperplasia Prevencion de discapacidad intelectual y

suprarrenal congénita  muerte precoz

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

Estas enfermedades son consideradas como raras, debido a que son
patologias de baja prevalencia pero que con el pasar de los afios ha
aumentado su presencia en algunas poblaciones a nivel mundial (Ortiz,

Gerrero, Jara, & Olalla, 2014).
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5.1.1 Hipotiroidismo Congénito

El hipotiroidismo congénito (HC) es una patologia que se
caracteriza por una deficiencia de las hormonas tiroideas al momento del
nacimiento. Esto puede ocurrir por la sintesis deficiente a nivel central,
periférico e hipotalamico, lo cual conlleva al deterioro neuro-intelectual
progresivo del nifilo. Se estima que por cada semana de retraso en el
diagnostico y tratamiento, el recién nacido pierde cerca del 3% de su
coeficiente intelectual. La prevalencia del HC es de 1,33 de cada 4000

nacido vivo, lo cual justifica la realizacion de esta prueba (Granela, 2013)

13

llustracion 1 Tipos de Hipotiroidismo Congénito

— Primario

Hipotiroidismo Congénito —

— Secundario

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

Acorde a lo expuesto por el Ministerio de Salud Publica (2015),
existen dos tipo de Hipotiroidismo Congénito; el primario que se relaciona
con errores o dafios de la glandula tiroides y secundario cuando la

afectacidon se ocasiona a causa de deficiencia de TSH.
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Datos recolectados a nivel mundial destacan que la deteccion de
esta enfermedad se ha convertido en una de las principales razones para
mitigar enfermedades asociadas al denominado retardo mental (Moscoso

& Flores, 2014) 14,

5.1.1.1 Manifestaciones clinicas

Las manifestaciones clinicas no son detectables durante las
primeras horas de vida del recién nacido dado que al momento del
nacimiento todavia existen hormonas tiroideas de la madre para proteger
el desarrollo cerebral, evitando asi manifestaciones clinicas tempranas

observables.

Se estima que solo un 5% de los RN con esta patologia presenta
manifestaciones clinicas al momento del nacimiento, haciendo dificil su
diagndstico clinico antes de las 6 semanas. La clinica se manifiesta por
aparato y sistema afecto, asi como con una mayor edad de vida
extrauterina. A continuacién se mencionan las mas comunes (Ministerio

de Salud Publica, 2013):

e Neurologicos: hipotonia, letargia, retardo psicomotor, discapacidad
intelectual, fontanela posterior amplia (diametro mayor a 0.5cm)

llanto ronco, hipotermia.

e Respiratorios: apnea o dificultad respiratoria.
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e Cardiovascular: bradicardia, cardiomegalia, soplos.

e Gastrointestinales: macroglosia, dificultad para la alimentacion,
distencion abdominal, ictericia prolongada mayor a 2 semanas,

hernia umbilical, constipacion.

e Cutaneas: edema, piel moteada, facies tosca, piel gruesa, cabello

de implantacion baja.

e Musculo esquelético: talla baja, cuello corto, bocio.

5.1.1.2 Diagnostico

La prueba del talon permite medir los niveles de TSH en la sangre,
factor que al ser comparado con los estandares establecidos como
normales dan una alerta al médico de la posible presencia de trastornos.
Posteriormente, si los resultados son “positivos” es recomendable realizar
otra toma y; posteriormente, en funcion a los resultados obtenidos
direccionar al especialista para que continle con la valoracion,

diagndstico integral y tratamiento.

Los datos que permiten la elaboracion de un diagnostico de HC,
mediante el tamizaje, son los valores que se establecen en la Guia

Préactico Clinica del Ministerio de Salud Publica (2015). A continuacién se
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expone una ilustraciéon con los valores que sirven como parametros para

confirmar los niveles de TSH y posibles trastornos:

llustracion 2. Parametros de evaluacion para el diagnostico del hipotiroidismo

congénito por medio del tamizaje

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

Para determinar la causa del HC se pueden aplicar las pruebas de
ecografia tiroidea, y la gammagrafia con TC99. Adicionalmente la medicion
del nivel de severidad del HC se puede evaluar de acuerdo a los signos y
sintomas presentes en el menor categorizdndose como leve, severa o

moderada en cuanto a la escala de valoracion (Rivera & Huerta, 2018).
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5.1.1.3 Tratamiento

Cuando el diagnostico establezca que el paciente padece de
Hipotiroidismo Congénito, se debe iniciar el tratamiento suministrando
levotiroxina en los recién nacidos, lo mas pronto posible, antes de las 2

semanas de vida.

Acorde a la ilustracion # 2 del presente documento se puede establecer

gue la suministracion de levotiroxina debe iniciar con 10 a 15 pg/kg por dia.

5.1.2 Fenilcetonuria

[lustracion 3. Modelo de herencia autosémico recesivo

No afectado No afectada
Padre Madre
«Portadory «Portadora»

No afectado No afectado «Portadors» Afectado
1 posibilidad de 4 2 posibilidades de 4 1 posibilidad de 4

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

La fenilcetonuria o PKU es el error congénito que a nivel mundial
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ha presentado una mayor frecuencia de deteccion de los trastornos del
metabolismo de los aminoacidos. Ocurre por la deficiencia en la enzima
fenilalanina hidroxilasa hepatica (PAH) responsable de convertir el
aminoacido esencial fenilalanina (Phe) a Tirosina (TIR), sin ello, ocurre
una elevacion de los niveles de fenilalanina en la sangre ocasionando
niveles superiores a 2.5mg/dl lo cual resulta neurotdxico. Si no se
identifica a tiempo los resultados pueden ser irreversibles para la salud,
ocasionando retraso psicomotor y retardo mental severo e irreversible

(Ministerio de Salud Publica, 2013)

El origen de esta enfermedad es genético con caracteristicas
progresivas, cuyo patrén de herencia responde a una anomalia genética
en el padre y en la madre del recién nacido, generando un riesgo de

transmision al hijo.

Acorde a lo expuesto por el Ministerio de Salud Publica (2013), el
error genético se da cuando dos portadores del gen alterado “conciben
un hijo, este tiene las siguientes probabilidades: el 25% de no verse
afectado; el 25% de ser afecto y; finalmente, la probabilidad del 50% de

ser un individuo sano pero portador” (p.10).

5.1.2.1 Manifestaciones clinicas

En los neonatos, la fenilalanina experimenta un aumento durante las
primeras horas de nacimiento, esto es ocasionado por la ingesta de leche

materna o sustituta de la misma. Cuando se da este incremento en rangos
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superiores a lo normal se incrementa el riesgo de retraso mental y dafio

neuroldgico a causa de esta variacion (Ministerio de Salud Publica, 2014)

3

Al igual que el HC, las manifestaciones clinicas de la PKU no son
visibles al momento del nacimiento, y debido a que las modificaciones en
el aspecto nutricional forman parte del tratamiento de esta enfermedad,
se vuelve imprescindible un método de deteccidon precoz; por ello la

importancia del tamizaje neonatal.

Existen 5 formas de PKU identificadas (Ministerio de Salud

Pulblica, 2014):

e PKU clasica, es la forma mas frecuente, y en la cual se observan
los sintomas mas graves, aqui hay ausencia total de la enzima lo
cual le permite al organismo del bebe, tolerar dietéticamente
menos de 250mg/dia de Phe.

e PKU moderada, cuya tolerancia dietética es de 350-400mg/dia de
Phe.

e PKU Leve, dentro de lo cual se establece una tolerancia dietética de
Phe de 400-600mg/dia.

e Hiperfenilalaninemia leve o0 benigna, la cual presenta
concentraciones plasmaticas de 2,6 a 6 mg/dl de Phe y no necesita
modificaciones en la dieta.

e Hiperfenilalaninemia media, donde los neonatos presentan
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concentraciones plasmaticas de Phe de 6-11mg/dl y en dicho caso,

la dieta es normal.

Tabla 2. Signos de PKU

Signos y sintomas comunes Signos y sintomas poco frecuentes
Eczemas-piel seca Irritabilidad
Olor a moho en cuerpo Hiperactividad y agresion
Crisis convulsivas Depresion
Hipopigmentacidn de la piel, cabello y ojos Agorafobia
Retardo mental Hiper o hiportonia
Vémito neonatal Nistagmus
Trastorno de marcha y postura Esclerodermia
Formacién defectuosa de mielina Microcefalia
Retardo del crecimiento Autismo

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

En ausencia del diagndstico neonatal, los sintomas apareceran

paulatinamente a medida que pasan los primeros meses de vida.

5.1.2.2 Diagnastico

La aplicaciébn de la prueba del tamizaje se convierte en el
mecanismo mas adecuado para establecer enfermedades asociadas a
trastornos de PKU; el diagnostico se direccionan a la valoracién del
crecimiento de Bacillus subtilis es inhibido por la - tienilalanina colocada
en agar. La deficiencia de PAH puede ser identificada en el 100% de los

casos de los nifios durante las primeras horas de nacimiento.

En aquellos lactantes que arrojaron resultados altos, se debe
repetir la prueba en una segunda ocasion, si esta vuelve a salir positiva,
se considera la fenilcetonuria como diagnostico presuntivo; sin embargo,

para diferenciar los posibles diagnosticos es necesario aplicar una prueba
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de orina complementaria para medicion de células rojas de dihidropterina
reductasa en la sangre y el perfil de pterinas. Existen otras pruebas

adicionales como: la cuantificacion de aminoacidos y biopsia hepatica,

entre otras pruebas de laboratorio.

5.1.2.3 Tratamiento

Tabla 3. Aspectos generales del tratamiento
A los RN con PKU se les puede adminisirar leche materna para darle toda la cantidad de
fenilalanina que necesita y sea capaz de tolerar.'®

El tratamiento nutricional inicial debe basarse en los niveles de fenilalanina en sangre:*®

PHE <6 mg/dL en sangre al diagndstico: leche materna exclusiva y controles de PHE semanal.
PHE de 6-10 mg/dL en sangre: restriccion de proteinas al 50%, leche materma o sucedaneos
de leche materna 50% y leche libre de PHE (20%), con controles de PHE semanal.

PHE >10 mg/dL en sangre: suspender la leche materma o sucedaneo de leche matemna y
administrar leche libre de PHE, con controles semanales de PHE.

Es necesarno suplementar minerales y vitaminas, vitamina D, hierro, zinc, calcio.**

En la época de lactancia y edad prescolar: los nifios mayores de dos afios de edad deben
mantener un consumo total de aminoacidos de 2 glkgidia, incluyendo la tirosina 25 mg/kg/
dia®.

En el caso de los nifios mayores y los adulios, la dieta incluye muchas frutas y vegetales. Las
farmulas nutricionales suministran las vitaminas y los minerales que no pueden obienerse por
medio de la comida.*54*

El consumo de farmulas libres de PHE debe realizarse uniformemente a lo largo del dia, para
minimizar las fluctuaciones en las concentraciones en sangre de aminoacidos.*™ *

Es necesario monitorear el consumo de tirosina en los ninos menores de dos anos; se debe
mantener una ingesta total de aminoacidos de al menos 3 glkg/dia incluyendo tirosina 25 mg
kg ! dia .8

Se debe tener cuidado para evitar largos periodos con bajas concentraciones de PHE en
sangre, que puede ser perjudicial para el desarrollo del cerebro.

En los pacientes que no contindan con las restricciones en la dieta durante la edad adulta se
ha observado desmielinizacion, disminucion de la dopamina, norepinefrina y serofonina y
trastornos psiquiatricos'™#1

Se recomienda la medicién de los niveles de fenilalanina en sangre en forma semanal durante
el primer ano de vida, con una penodicidad quincenal hasta la edad de 13 afios, y una vez al
mes a partir de entonces.®

Fuente: Segun la GPC del afio 2013

El tratamiento debe ejecutarse durante las primeras horas de vida
del recién nacido, pues la valoracion debe darse en el menor tiempo

posible.
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5.1.3 Galactosemia

Es una enfermedad ocasionada por una deficiencia de las tres
enzimas de la via de Leloir (Ministerio de Salud Publica, 2014) 1°:

llustracion 4. Enzimas de la via de Leloir

— Galactokinasa (GALK)

Galactosa-1-fosfato

Enzimas de la via de Leloir  —— uridililtransferasa (GALT)

Uridindifosfato galactosa-4-
epimerasa (UDP) (GALE)

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

La Galactosemia se conceptualiza como trastorno del metabolismo
de los carbohidratos. Este desequilibrio evita o dificulta el proceso de
convertir la galactosa en glucosa. Los individuos afectados, presentan
niveles muy bajos o ausentes de estas enzimas, por tanto, la galactosa no
puede ser metabolizada, acumulandose en el organismo a niveles que

resultan toxicos.

Los RN nacen con un fenotipo normal, pero es después de la
alimentacion con leche materna o artificial que desencadenan los
problemas de salud, pues se presentan afectaciones como ictericia,

hepato y esplenomegalia.
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Se desconoce la incidencia de galactosemia en nifios

ecuatorianos, pero a nivel mundial se estima una incidencia de 1 en

30.000 a 60.000 recién nacidos vivos; apenas se realice el diagndstico de

galactosemia se debe restringir la galactosa de la dieta del nifio y debido

a que la galactosa también se encuentra en la leche materna, la lactancia

en este caso estaria contraindicada.

5.1.3.1 Manifestaciones clinicas

Existen 3 tipos de galactosemia:

Tipo | galactosemia clésica, Deficiencia de galactosa-1-
fosfato uridil transferasa; es la mas comun y agresiva de
todas las enfermedades asociadas a esta patologia. Los
menores afectos pueden presentar los sintomas dentro de
los primeros dias de vida, tales como: vomito y diarrea. La
segunda semana de vida el nifio experimenta ictericia,
diatesis hemorragica y sepsis por E. Coli. Los efectos a
largo plazo incluyen baja estatura y bajo peso, retraso en el

desarrollo psicomotor y deficiencia intelectual.

Tipo Il deficiencia de galactocinasa, los sintomas también
se hacen presentes dentro de los primeros dias de vida y
posteriores al consumo de leche, ya sea materna o de

formula; la toxicidad en este caso se manifiesta en forma de
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cataratas.

e Tipo lll deficiencia de galactose-4-fosfato epimerasa, en

este caso la ingesta de galactosa conduce por lo general a

producir inanicion, dificultad para crecer, vomito,

enfermedad hepatica, cataratas y retardo mental.

5.1.3.2 Diagnostico

Tabla 4. Diagnéstico de sospecha de Galactosemia

& Shbos Kekas. vmmamum»
b. Afectacion oftalmologica

d Tubdopalia ptmamal

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2014)

Hiperbilirrubinemia,
hipoalbuminemia, déficit complejo

a. Disfuncion hepatica de protrombina, 11 SGOT, SGPT,
GPT, GGT, LDH, &cidos biliares
plasmaticos, hipoglicemia

a) Galactosuna

b) Galactosemia plasmatica

c) Aumento de Gal-1-P

eritrocitos

d)Galactitol en plasma y orina

Diagnéstico de laboratorio (Ensayos bioguimicos para diagnéstico

y monitorizacion):
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Se fundamenta en la medicibn de la concentracién

eritrocitaria de galactosa-1-fosfato por medio de la sangre.

Se mide en la orina los niveles de creatinina, para lo cual el
Galactiol debe administrarse por via alterna. En persona
mayores valores de +78mmol/mol de creatinina significan

una alteracion.

También puede ser diagnosticada por una prueba que mida
la oxidacién corporal total; la cual a través de varios
procedimientos puede detectar un fenotipo de metabolito

de alta gravedad.

Se pueden realizar medidas experimentales de galactitol y
galactonato en orina; el mismo que se caracteriza por ser
un método de dilucibn de is6topos por GC/MS

(cromatografia de gases y espectrometria de masas).

Finalmente, la prueba de mayor utilizacion para identificar
una anomalia preventiva, es el Tamizaje metabdlico

neonatal.
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5.1.3.3 Tratamiento

Tabla 5. Evidencia/ Recomendacion - directrices de tratamiento de
Galactosemia

Nivel/

Evidencia/Recomendacion Grado
La galactosa debe ser eliminada de la dieta ante la menor sospecha clinica incluso E4
antes de confirnar el diagndstico en etapa neonatal.
En el recién nacido, la lactancia matema esta absolutamente contraindicada. Dar 8D
tratamiento con una formula lactea sin lactosa.
La formula con proteina aislada de soya es una alternativa segura y eficaz para los
recién nacidos cuyas necesidades nufricionales no pueden otorgarse a fravés de la | E-3
leche materna o de sucedaneos de la leche humana a base de leche de vaca.
En neonatos pretermino de bajo peso, se recomienda las formulas elementales con E3
aminoacidos.
El abordaje del tratamiento es multidisciplinario y hay que vigilar aspectos metabdlicos, L
bioquimicos, clinicos y dietéticos.
El tratamiento para los pacientes con galactosemia se debera prescribir y supervisar | R
por el médico especialista v el profesional de la nutnicion.
En esta patologia, los pacientes se encueniran en riesgo de alteraciones en el E3
crecimiento por los factores relacionados con la restriccion dietética.
Se requiere de vigilancia periodica de acuerdo al crecimiento y desarrollo y del estado e
metabdlico.
Es necesario percentilar las mediciones antropomeétricas; las mas utilizadas para la
evaluacion nutricional son peso, longitud, circunferencia brazo (CB) y cefalica (CC), | E-4
talla y pliegues.
Utilizar indicadores de diagnostico: peso/edad para desnutnicion aguda, pesoftalla para
desnufricidn cronica, talla/edad para desnutricion cronica, circunferencia del brazo/ e
edad (reserva calorica y proteica), circunferencia cefalicaledad (desnutricion cronica)
y para seguimientos, scare Z.
La nutricion en el primer afio de vida es fundamental. Debe satisfacer |as necesidades R
energéticas, asegurar el crecimiento y madurez de drganos.
Cuando el crecimiento y desarrollo no alcanza los estandares recomendados, se debe
sequir la curva de crecimiento y desamollo como su propio control del nifio y adolescente | v'/R

con galactosemia.
Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2014)

El tratamiento supone un cuidado en la seleccion de alimentos; por

lo cual queda prohibido el consumo de lactosa en el recién nacido; los
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profesionales en salud al detectar este tipo de enfermedades deben
brindar informacion a los padres sobre los efectos a corto, mediano y
largo plazo de la enfermedad. Es oportuno brindar apoyo psicologico y
derivar a un profesional que pueda dar mayores consejos sobre las

formas de enfrentarla. Se debe realizar la monitorizacion clinica,

bioquimica y metabdlica y realizar examenes oftalmologicos

tempranamente y cada afio de manera rutinaria.

Tabla 6. Farmaco - nutricidon - Galactosemia

Niwvel /

Evidencia / Recomendacion Grad
La recomendacion diaria de calcio depende de la ingesta calculada. Se debe utilizar
carbonato de calcio. Un gramo de carbonato de calcio proporciona 400 mg de calcio E.a
elemental. Distribuir en las comidas para mejorar la absorcion. Simultaneamente se
debe de administrar vitamina D.
Se debe considerar los efectos secundarios del calcio como flatulencia, estrefimiento, v
hipercalciuna, pérdida de Fe, Zn por quelacion.
La dieta de galactosemia debe suplementarse con el aporte de wvitaminas y minerales
de acuerdo a la edad, con atencion especial al aporte de calcio, ya que la ingesta
inadecuada durante la infancia puede dar lugar a osteopenia, osteoporosis y aumento E-3
del riesgo de fracturas en la edad adulta; por lo que, a partir de los tres afos, es preciso
utilizar suplemento de calcio por via oral.
Las recomendaciones de Ca, P, Mg, Zn, Vit. D se realizan sobre las recomendaciones

E-3

de la RDA.
Las recomendaciones de Vitamina K , D y Ca se realizan sobre las recomendaciones E-4

delaRDA. _
Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2014)

El tratamiento se enfoca en la sustitucion de la lactosa y todo
alimento que por la modificacion de metabolismo pueda generar
galactosa. Es necesario complementar la dieta con calcio, vitaminas y

minerales (suplementos).
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5.1.4 Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)

Se puede definir a esta enfermedad como una patologia que deriva
de los trastornos hereditarios de la esteroidogénesis del cortisol,
ocasionando que se presente un desequilibrio en la cantidad de enzimas
qgue permiten la esteroidogénesis adrenal y; en consecuencia, se da una
disminucién de los niveles de la secrecién de cortisol (Ministerio de Salud

Publica, 2014) 3.

Cabe destacar que las caracteristicas clinicas y bioquimicas de
este trastorno son consecuencia de la baja produccién de cortisol, el
exceso de androgenos adrenales circulantes y sobreproduccion de la

hormona adrenocorticotropa (ACTH).

Segun los resultados obtenidos por medio de programas de
tamizaje en todo el mundo, la HSC es relativamente comun; la elevada
mortalidad de crisis adrenales, los desequilibrios hidroelectroliticos y la
afectacion fenotipica a nivel de genitales conllevan a que la deteccion
temprana de este trastorno resulte de gran impacto para él bebe, su

entorno familiar y su calidad de vida.

5.1.4.1 Manifestaciones clinicas

Déficit de 21-hidroxilasa: la manifestacibn mas comun de HSC,

pues afecta aproximadamente al 95% de los pacientes que padecen de
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este tipo de error metabdlico.

llustracion 5. Clasificacién y cuadro clinico de la HSC y HSCNC

HSC Clasica
Perdedora de sal Virilizante simple
75% 25%
Masculino Femenino Masculino Femenino
Aumento Genitales Aumento Genitales
del pene ambiguos del pene ambiguos
Vomito
Diarrea
Deshidratacion
Letargo

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2014).

HSC NO Clasica

v

Sintomatica

.

Inicio tardio

v

Ambaos sexos

v

Pubarguia precoz
Crecimiento acelerado
Edad dsea avanzada
Pubertad precoz
Hirsutismo

La forma clasica de HSC, puede dividirse en dos comportamientos,

la forma virilizante simple y la forma perdedora de sal. Se caracteriza por

dos factores que son la insuficiencia suprarrenal e hiperandrogenismo.

La forma virilizante simple se manifiesta de distinta forma en los

nifos y en las nifias, de tal manera que una mujer va a presentar al nacer

niveles variables de virilizacion y genitales ambiguos; lo cual quiere decir

gue se presenta el desarrollo anémalo de la vagina. En los nifios, los

genitales externos no presentan anomalia.

Con relacion a la perdida de sal se puede destacar que esta puede
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ser evidente desde los primeros dias del recién nacido, pues esta
enfermedad ocasiona un cuadro grave de deshidratacion, e hipotension,
lo cual puede ser mortal. Una manifestacion es pubarquia prematura, y

estatura baja en la edad adulta.

De la misma forma en que existe la HSC clasica, existe la HSC no
clasica, la cual es descubierta tardiamente en edades adultas o en la
adolescencia, que es cuando aparecen los sintomas como el hirsutismo,
acné y anovulacion en las mujeres; algunos hombres resultan ser

asintomaticos.

5.1.4.2 Diagnaostico

El diagnostico se debe realizar a partir de los resultados obtenidos
del tamizaje neonatal. Una vez que se detecten y comparen los niveles,

se confirma la presencia 0 no de este trastorno. Posteriormente se debe:

1. Evitar la morbilidad relacionada con la perdida de sal y anticiparse a
una crisis que podria terminar en resultados letales.

2. Evitar los errores de asignacion de genitales externos, sobre
todo en las nifas.

3. Evitar o prevenir la hiperandrogenizacién durante la infancia

4. Realizar un diagnéstico genético.
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5.1.4.3 Tratamiento

llustracion 6. Tipo de tratamiento HSC

Tratamiento sustitutivo con
glucocorticoides

Tratamiento de HSC —

Tratamiento sustitutivo con
mineralocorticoides)

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

El tratamiento sustitutivo con glucocorticoides busca evitar una
produccion injustificada de la ACTH y la disminucion de esteroides
sexuales de origen adrenal. Generalmente necesita ser aplicado en los
pacientes con déficit de 21-OH, es necesario que sean tratados con
glucocorticoides, para evitar la produccion en exceso de la ACTH y reducir

el exceso de esteroides sexuales de origen adrenal.

Para el tratamiento de esta enfermedad es necesario minimizar la
posibilidad de que el cuadro se agrave con insuficiencia suprarrenal; por
lo cual es oportuno suprimir adecuadamente los andrégenos

suprarrenales.

El tratamiento sustitutivo con mineralocorticoides es el de mayor

aplicacién, se denomina 9-a-fluorhidrocortisona, y busca administrar 0,05-
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0,2 mg/dia dividido hasta en tres dosis. Adicionalmente se requieren de la
ingesta de suplementos de cloruro de sodio (1-2 g por dia) durante el
primer afio de vida. Posteriormente la administracion de
mantenimiento es de 70-90 pg/m2 /dia.

Tabla 7. Dosis en pacientes con HSC en crecimiento (terapia de
mantenimiento)

Medicamento Dosis Frecuencia
Hidrocortisona tabletas 10 a 15 mgim?(dia TID
Fludrocortisona tabletas 0,05 a 0,2 mg/dia BID
Suplementos de cloruro de sodio 1-2 g/ (17 a 34 mEq/dia) en la infancia TID o QUID

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)
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CAPITULO VI: PASOS DEL TAMIZAJE NEONATAL

6.1 Materiales a usar para la prueba del talén

Para una adecuada recoleccion de muestra, se debe contar con

los siguientes materiales:

a) papel filtro

b) lancetas

c) algoddn

d) alcohol

e) guantes

f) torre de secado

g) banditas

6.2 Procedimiento de obtencion de la muestra

La obtencién de la muestra debe contemplar los siguientes

elementos (Servicio Madrilefio de Salud, 2016):

e Es obligatorio que todo recién nacido que se realice la prueba se
encuentre sin haber ingerido leche materna, ni formula
maternizada durante una hora minimo, para evitar de esa manera
resultados falsos/positivos.

e Que el recién nacido cumpla entre 96 horas vivo y 28 dias de vida.

e Los padres deben firmar el consentimiento informado, lo cual es un
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documento que autoriza al personal de salud a proceder con la
toma de muestra

e Mantener los materiales listos, de forma ordenada y de facil
manipulacion para facilitar la toma de lamuestra

e Quién ejecute la toma de la muestra debe llenar la hoja de registro,
donde se incluye datos del nifio, datos de la madre, datos del
padre, direccion de domicilio, nUmeros de teléfono y otros datos de
caracter obligatorio.

e Cumplir con los protocolos de asepsia y bioseguridad.

llustracion 7. Sitios de obtencién de la muestra de sangre para el tamizaje
neonatal
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Quien realice la prueba (operador) debe mantener al nifio tranquilo.
Una vez que comience el procedimiento tiene que asegurarse que el talon
del paciente se localice de frente al operador de salud. La cabeza del
recién nacido debe ubicarse al nivel del pecho y hombro de quien esta
sosteniendo al bebe. Antes de tomar la prueba el operador debe
asegurarse de calentar el talon del neonato en el sitio de puncion. Luego
de calentar el talon aplica en la zona de sustraccion de la sangre alcohol
isopropilico. La toma de la muestra debe ser efectiva, pues una
equivocacion podria ocasionar lesion del hueso calcaneo, lo cual podria

llegar a provocar osteomielitis.

llustracion 8. Procedimiento de la toma de muestra de sangre para el tamizaje
neonatal

7 ) f \

Fuente: (Ministerio de Salud Publica, 2013)

Se debe utilizar una lanceta especial para la prueba, sosteniendo

el pie ejerciendo presion, la sangre fluira libremente por lo que hay que
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descartar siempre la primera gota con un poco de algodon seco. Se debe
dejar que caiga una gota grande de sangre en cada circunferencia del

papel filtro, como se puede evidenciar en la ilustracion 8, casillero 6.

Una vez que se obtienen las pruebas, en base a los espacios
existentes en la cartilla, el operador debe asegurarse de haber llenado
en su totalidad; de tal forma que deberd traspasar ambas caras del papel

filtro.

La efectividad de la prueba se logra cuando la cartilla ha llenado
obligatoriamente todas las circunferencias; se debe tener cuidado de
poner mas de una gota en cada circunferencia. Esta demas recalcar que
posterior a la toma de la prueba, las muestras deben ser cuidadosamente
almacenadas y transportadas; de manera que se evite la contaminacién
de la misma. También se debe evitar que la muestra sea sometida a
fuentes de calor naturales o quimicas, por lo menos durante las primeras

cuatro horas y hasta que se haga la prueba de laboratorio.

6.3 Casos especiales

A continuacion se detallan casos especiales en los cuales el

protocolo antes mencionado puede variar:

e Los recién nacidos prematuros, es decir aquellos que nacen antes de
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las 37 semanas de gestacion, donde la muestra se tomara a los 14
dias de nacidos.

Los recién nacidos que han recibido transfusion sanguinea debera
realizarse la prueba después de 10 dias posterior a dicha
transfusion.

Aquellos RN que nacen con peso inferior a los 1.200 gramos, pues
no son candidatos que cumplan el perfil para la toma de la prueba.
Recién nacidos con punciones previas o areas edematosas o
inflamadas en el talon, no podran realizarse la prueba en dicho sitio

por riesgo de infeccion.

6.4 Criterios de muestras mal tomadas

Cuando una muestra tenga caracteristicas de mal tomada, pueden

identificarse los siguientes elementos:

La muestra insuficiente es aquella gota de sangre que no permite
llenar los 0.5 cm de didmetro del papel filtro, por lo cual es evidente
gue no complete la dosis requerida, por lo que debe ser calificada
como errénea al no ser homogénea en ambos lados de la plantilla
de prueba.

Error en el tiempo de vida del nifio puede generar inconsistencia
de la muestra: pues existen casos en los que se toma antes de las

96 horas de vida y los resultados son equivocos.

Aplicacion de mas de una gota en el mismo circulo de la plantilla,
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puede ocasionar una muestra sobresaturada.

La evidencia de coagulos en la muestra puede ocasionar
uniformidad en la muestra obtenida, principalmente ocurre cuando
el operador de la prueba deja caer gotas de sangre que demoran

en salir del talén del paciente.

Combinacion de fluido en la toma de la muestra diluida a causa de

que la zona de puncion contenia una soluciéon contaminante.

La presencia de hongos almacenados en la muestra a causa de un

mal almacenamiento de la prueba
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CAPITULO VII: DISENO METODOLOGICO

7.1 Disefio de la investigacion

7.1.1Tipo de investigacion

De acuerdo con el tema seleccionado para la presente
investigacion, y; considerando el planteamiento del problema, asi como
los objetivos que han sido formulados para este fin, el tipo de
investigacion para estudiar la prevalencia de enfermedades detectadas
mediante el tamizaje metabdlico neonatal fue de Corte Transversal, de

tipo observacional descriptivo

7.1.2 Lugar de investigacion

El presente estudio se realizd en la ciudad de Guayaquil,
especificamente en el Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldds,

durante el afio 2018.

7.1.3 Poblacion de Estudio

El universo correspondiente a la poblacion que se utilizé para el
desarrollo de la investigacion totalizé a 805 infantes, los cuales asistieron
a las consultas externas de los pediatras acompafados de sus padres
cuando se requirio la aplicacion de la prueba relacionada con el tamizaje
metabdlico neonatal, la misma que se realizo en el centro de salud antes
referido, ubicado en la ciudadela Martha de Rolddés de la ciudad de

Guayaquil.
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7.2 Criterios de inclusién y exclusion

7.2.1 Criterios de Inclusién

o Infantes, nifios y nifias recién nacidos (RN), con periodo de vida

extrauterina de cuatro a veintiocho dias.

o RN que fueron asistidos en el centro de salud referido en el

presente trabajo de investigacion, Martha de Roldos.
o RN que fueron tamizados con la prueba del talén

o RN que NO presentaron malformaciones congénitas o

deformidades identificadas al momento del nacimiento.

7.2.3 Criterios de Exclusion

o RN que tengan menos de 96 horas y mas de 28 dias de vida.

o RN que fueron asistidos en otros centros que velan por la salud,

distintos al ubicado en la ciudadela Martha de Roldos.
o RN que NO fueron tamizados con la prueba del talon

o RN que presentaron malformaciones congénitas o

deformidades identificadas al momento del nacimiento.
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7.3 Operalizacién de las variables

Tabla 8. Matriz Operacionalizacion de las variables

Variable Valores Definicion Escala

o Semanas de
Pre término A

Edad . vida Cuantitativa
término Post

gestacional {érming intrauterina
cumplidas al
momento del

parto

Se

seleccionara el
, Cualitativa
sexo segun
Sexo masculino- ) nominal
_ refleje la
femenino

historia clinica

del paciente

Pacientes que
hayan nacido
Fecha de Meses del afio  entre los meses Cuantitativa
diagnéstico 2018 de Enero a discreta
Diciembre del
afo 2018

Fuente: Elaboracién propia

7.4 Método de procesamiento de la informacion

El Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldos proporcioné
los resultados de manera clara y concisa del afio 2018, pertenecientes a
todos los neonatos tamizados; adjuntando los nombres y los codigos de

las cartillas de cada paciente.
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7.5 Técnica de procesamiento de lainformacion

Se recopilé y organizé la informacion de manera totalmente
ordenada por fechas y estructurada al total de la muestra del afio 2018,
para ello se utiliz6 una hoja de Microsoft Excel 2010, la cual estuvo
dividida de acuerdo a la fecha de atencién, apellidos del RN, sexo, fecha
de nacimiento, peso, semana gestacional, alimentacion y codigo presente

en la cartilla de tamizaje.

Cuando el paciente llegaba al Centro de Salud Materno Infantil
Martha de Roldds el personal especialista solicitaba los datos de los
padres para completar la cartilla. El responsable de tomar las muestras
cumplia con los protocolos de asepsia, ubicaba en la posicion adecuada
al bebé para obtener las gotas de sangre necesarias para la elaboracion

de un pre diagndstico.

Posteriormente, la prueba era almacenada cuidadosamente y al
final del dia personal de mensajeria lo trasladaba al laboratorio
respectivo, donde un especialista realizaba el estudio cuidadoso de los
resultados. Los resultados eran ingresados al programa informatico para

realizar una data de andlisis.
Se utiliz6 como instrumento de recoleccion de datos a la pagina
web del Ministerio de Salud Publica “TAMEN” ingresando en el siguiente

URL https://tamizaje.msp.gob.ec/tamen/ el cual permiti6 acceder a los
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datos necesarios con relacion a las variables investigadas, y asi proceder
al adecuado desarrollo de las respectivas conclusiones vy

recomendaciones.

Cabe senalar que los datos fueron tabulados y medidos en base a
la férmula de prevalencia por periodo, dado que los datos fueron

recolectados por mes, de enero a diciembre del afio 2018.

7.6 Aspectos éticos

El presente trabajo de investigacion fue aprobado por la
Universidad Catodlica de Santiago de Guayaquil y por el Centro de Salud
Materno Infantil Martha de Roldés, institucion que facilito los instrumentos

necesarios de manera oportuna para la ejecucion de la investigacion.

La actual investigacion no representa riesgo alguno para los
pacientes seleccionados, ya que mantiene el anonimato del paciente, sin
mostrar nombres, nimeros de historias clinicas o imagenes, garantizando

de esta manera y sin quebrantar el acuerdo de confidencialidad.
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CAPITULO VIll: RESULTADOS Y ANALISIS ESTADISTICO

8.1 Resultados

8.1.2 Caracteristicas de la poblacion en estudio

En el periodo comprendido entre enero y diciembre del afio 2018,
en la ciudad de Santiago de Guayaquil, especificamente en el centro de
salud de la ciudadela Martha de Roldds, se llevé a cabo la aplicacion de
pruebas de tamizaje metabdlico efectuadas a 805 neonatos
comprendidos entre 96 horas de nacidos hasta 28 dias, los cuales fueron

llevados al area de Pediatria, consulta externa de la institucion.

Tabla 9. Numero mensual de Tamizaje Metabdlico Neonatal durante el afio
2018

Mes NUumero RN Participacion
Enero 89 11%
Febrero 76 9%
Marzo 101 13%
Abril 94 12%
Mayo 95 12%
Junio 88 11%
Julio 71 9%
Agosto 54 7%
Septiembre 50 6%
Octubre 36 4%
Noviembre 27 3%
Diciembre 24 3%
Total 805 100%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés
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llustracion 9. Numero mensual de Tamizaje Metabdlico Neonatal durante el afio
2018

14%

12%

10%

8%

6%

4%

2%

0%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldoés

Acorde a los estudios revisados en el presente documento se
puede indicar que no se encontro relacion entre el mes de nacimiento y
la prevalencia de padecimientos metabdlicos neonatales. Sin embargo es
oportuno describir la forma en la que se obtuvo la muestra analizada;
durante el afio en estudio se registré6 un mayor nimero de recién nacidos
en el periodo Enero a Junio, con 543 numero de casos, lo cual
correspondia al 67% del total. El 33% restante corresponden al segundo

semestre.

Los datos no permiten identificar si existe un patrén de
comportamiento de nacimientos por mes; no obstante, en base a los
registro del Instituto Nacional de Estadisticasy Censos, no existe relacion

alguna entre la cantidad de recién nacidos y el mes de nacimiento.
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Tabla 10. Neonatos tamizados de acuerdo al sexo

Sexo NUumero de RN Participacion
Femenino 387 48%
Masculino 418 52%
Total 805 100%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

[lustracion 10. Neonatos tamizados de acuerdo al sexo, afio 2018

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldoés

De los menores tamizados, 418 fueron de sexo masculino,
mientras que 387 fueron de sexo femenino, lo cual representa un 52% vy

38% respectivamente.

Tabla 11. Resumen de resultados iniciales.

Variable Codificacion Frecuencia Porcentaje
Sexo e Masculino 418 51.92%
e Femenino 387 48.07%
Mes toma de e Enero-junio 543
muestra 67%
e Julio-Diciembre 33%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldos
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8.1.2 Prevalencia de enfermedades detectadas mediante
el Tamizaje Metabdlico Neonatal realizado en el Centro

de Salud Materno Infantil Martha de Roldés, afno 2018

El objetivo General es determinar la prevalencia de enfermedades
detectadas a través de la aplicacion de pruebas de tamizaje metabdlico
neonatal ejecutadas en el Centro de Salud Materno Infantil Martha de
Roldés, ubicado en la ciudad de Santiago de Guayaquil, en el periodo de

Enero a Diciembre del afio 2018.

Tabla 12. Resultados primera prueba.

Aspecto Numero de RN Participacion
Casos normales 798 99%
Casos sospechosos 7 1%
Total 805 100%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldoés

llustracion 11. Resultados primera prueba

Casos
sospechosos;
1%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

Cuando se detectan casos con alteraciones anormales es necesario
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realizar una segunda toma confirmatoria.

Tabla 13. Resultados segunda prueba.

Aspecto Numero de RN Participacion
Casos rechazados 6 86%
Casos confirmados 1 14%
Total 7 100%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

llustracion 12. Resultados segunda prueba

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldoés

Es necesario destacar que al someter a una segunda prueba a los
casos sospechosos, los resultados obtenidos confirmaron que solo el 14%
de los casos sospechosos derivaron a una enfermedad metabdlica. Es decir

gque 6 de cada 7 casos sospechosos son negativos.

Tabla 14. Resultados de casos Tamizados en el Centro de Salud Martha de
Roldés

Aspecto Numero de casos Porcentaje
Total tamizados 805 100%
Resultados negativos 804 99.87%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés
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Otro resultado importante a destacar es que en 1 de cada 805 recién
nacidos que fueron sometidos a una prueba de talon, obtuvo un resultado
positivo. Eso quiere decir que por cada 805 nifios el 0,12% padecio de una

enfermedad metabdlica.

Acorde a las caracteristicas de la muestra es necesario aplicar la
férmula de prevalencia de periodo; con la intencién de comprender cual es
el nivel de incidencia de una enfermedad metabdlica durante 12 meses en

la institucion.

Prevalencia de periodo 2018 = NUMERO DE CASOS CONFIRMADOS X1000
PRUEBAS TOTALES

Prevalencia de periodo 2018 = 1 CASO CONFIRMADO X1000
805 PRUEBAS TOTALES

TP =_1x1000 =1.24%
805
Tasa de Prevalencia de periodo 2018 = 1,24

llustracion 13. Prevalencia de casos confirmados versus prevalencia de casos con
resultados normales

Casos
confirmados;
025

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés
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El 98.76% de los pacientes no presentaron valores alterados en
cuanto a las enfermedades metabodlicas como lo son hiperplasia
suprarrenal congénita, galactosemia, fenilcetonuria e hipotiroidismo

congeénito.

Exclusivamente en solo 1 paciente por medio del tamizaje se pudo
diagnosticar hipotiroidismo congénito, patologia que fue confirmada
posteriormente por especialistas del Hospital Francisco Icaza
Bustamante mediante la aplicacion de las pruebas confirmatorias. Esto
demuestra la efectividad de la prueba del tamizaje y la importancia de una

segunda toma en la pre identificacién de casos sospechosos.

Dentro de las pruebas tomadas se pudo descartar el diagnéstico
de varias enfermedades metabdlicas; producto de ello, se atribuye en este
estudio, una mayor prevalencia para hipotiroidismo congénito. Esta
patologia es considerada como una de las endocrinopatias mas
frecuentes, la cual se produce por una disminucion congénita producto de
la accion bioldgica de las hormonas tiroideas. Es importante mencionar
gue el objetivo de la ratificacibn prematura del diagndstico de
Hipotiroidismo Congénito es paralizarlo o detenerlo hasta los tres afios de
vida, para evitar la presencia de consecuencias como deterioro
intelectual, alteraciones neuroldgicas y demas caracteristicas en cuanto al

cambio fisico.
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8.1.3 Frecuencia de casos sospechosos reportados del

Centro de salud Materno Infantil Martha de Roldés

Tabla 15. Participacion porcentual por enfermedad de los casos sospechosos
obtenidos en la toma de muestras del tamizaje metabdlico neonatal

Aspecto Numero de RN Participacion
Hipotiroidismo congénito 1 0,12%
Fenilcetonuria 0 0,00%
Galactosemia 2 0,25%
Hiperplasia suprarrenal congénita 4 0,50%
Total 805 0,37%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

7 casos de los 805 pacientes participantes de la presente
investigacion tuvieron en la primera toma de muestra resultados elevados
para las siguientes patologias: 4 pacientes para hiperplasia suprarrenal
congénita, 2 pacientes para galactosemia, 1 paciente para hipotiroidismo

congeénito.

llustracion 14. Participacion porcentual por enfermedad de los casos sospechosos
obtenidos en la toma de muestras del tamizaje metabdlico neonatal

0,50%
0,25%
0,12%
Hipotiroidismo Fenilcetonuria Galactosemia Hiperplasia
congénito suprarrenal congénita

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

A los 7 pacientes con niveles alterados se les realizé una segunda
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prueba de talén, 6 de ellos obtuvieron resultados alentadores pues se
ubicaron dentro de los limites normales para las cuatro patologias que

investiga el tamizaje metabdlico neonatal.

8.1.4 Determinar si la edad gestacional influye en presentar

una enfermedad metabdlica en los neonatos tamizados.

Tabla 16. Numero de casos tamizados acorde con la edad gestacional del
neonato

Aspecto Numero de RN Participacion
Pre término 26 3,23%

A término 779 96,77%
Pos término 0 0,00%
Total 805 100,00%

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

llustracion 15. Tamizaje metabdlico en neonatos acorde a la edad gestacional

96,77%

3,23%

0,00%
N

Pre término A término Pos término

Fuente: Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldés

Dado que solo se pudo confirmar 1 de 805 casos como positivo
para enfermedades metabdlicas, se determina que la edad gestacional

del RN no tiene ninguna relacién con resultados positivos o elevados para
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las enfermedades en estudio.

En el Centro de Salud Martha de Roldos se pudo determinar que la
prevalencia de enfermedades metabdlicas detectadas mediante el tamizaje

neonatal fue del 1.24 casos positivos de cada 1000 recién nacidos.

8.1.5 Identificar si el sexo de los neonatos tamizados es un

factor que influye en presentar una enfermedad metabdlica

La mayoria de neonatos que formaron parte del estudio y que
presentaron una alteracion metabolica correspondieron al género masculino;
sin ser significativo el sexo, debido a que no se lo puede considerar como

factor predisponente para que se relaciones con una enfermedad metabodlica.
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CAPITULO IX: DISCUSION

En Ecuador, el Ministerio Salud Publica (2014), considera que, de
cada mil nacidos vivos, con apariencia normal, uno de ellos tiene alta
probabilidad de padecer alguna enfermedad grave, cuyas consecuencias
pudieran ser nefastas; estas enfermedades, en su mayoria, no se

manifiestan en el momento del nacimiento sino mas tardiamente 17.

Al comparar esos resultados con los obtenidos en el Centro de Salud
Materno Infantil Martha de Roldos en el afio 2018, se puede concluir que
dicha estadistica se cumple, pues el nivel de prevalencia en esta institucion

es similar a la nacional.

Cabe mencionar que todo nifio, independientemente de su sexo,
cuyo resultado de la prueba de tamizaje haya sido positivo tiene el beneficio
de recibir el tratamiento integral, el cual incluye asistencia médica, medicina
continua, seguimiento y demas servicios que requiera de forma gratuita,
para lo cual debera asistir al centro de salud que se encuentre mas cercano

a su domicilio ( Unidad de Investigacion de la Universidad Catélica, 2017)

16

Tabla 17. Prevalencia de enfermedades a nivel mundial, promedio.

EMC Prevalencia

Hipotiroidismo congénito 7 de cada 10000
Fenilcetonuria 1 de cada 10000
Galactosemia 1 de cada 60000
Hiperplasia suprarrenal congénita 1 de cada 15000

Fuente: (Madrid, Diaz, Mar, & Moreno, 2014)
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A nivel mundial el Hipotiroidismo Congénito es la enfermedad de
mayor prevalencia dentro de las patologias asociadas a errores congenitos
del metabolismo; la prevalencia es de 7 por cada 10 mil recién nacidos.
Segun los resultados obtenidos en el Centro de Salud Materno Infantil
Martha de Roldés, la prevalencia es de 1,24 por cada 1000 neonatos

(Ministerio de Salud Publica, 2015).

Las edades de los infantes al momento de la aplicacion de la prueba
de tamizaje se encontraban dentro del periodo que se ha establecido como
optimo (96 horas hasta 28 dias de vida). Por tal motivo no se puede
considerar que los resultados pueden variar por malas tomas, confirmado

la veracidad de los datos.

Segun el estudio de Vela-Amieva et al, se determiné que los
trastornos endocrinoldgicos se consideran como los mas numerosos. El
hipotiroidismo congénito es la enfermedad cuyas estadisticas reflejan
mayor frecuencia, su ocurrencia es de 1:2,000 neonatos. Sus variantes
pueden incluir formas transitorias, disgenesias y errores de la sintesis de

las hormonas tiroideas y de sus receptores.

Conforme a la investigacion realizada por Saborio Rocaford, Manuel,
titulado “La experiencia de Costa Rica con el Tamizaje neonatal extendido”
identifico en Costa Rica la presencia de la prevalencia, y; en el afio 2009 lo
hizo de forma universal. Como informacion relevante en Costa Rica, para el

Hipotiroidismo Congénito, la prevalencia fue de 1:3.671 (27.24 por 100.000
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NV) (Ortiz & Villacis, 2015).

La investigacion desarrollada por Garcia Gastelum M. en (México),
cuyo titulo es “Prevalencia de Hipotiroidismo Congénito en Sinaloa Dentro
del Programa de Tamiz Neonatal” la realizé en el afio 2006, en la cual
encontré que la prevalencia de Hipotiroidismo Congénito fue de 1 en 1.146

neonatos (87.26:100.000 NV) (Servicio Madrilefio de Salud, 2016).

El TMN no se la puede considerar como una prueba mas de
laboratorio, sino mas bien como un examen con componentes que incluyen
el numero de enfermedades diagnosticadas, el seguimiento personalizado
de los casos elevados, la obligatoriedad de contar con pruebas diagndsticas
confirmatorias, educacion del profesional médico y, sobre todo, contar con
un laboratorio con la alta experiencia y certificaciones necesarias para

ofrecer resultados confiables (Delgado, y otros, 2009)
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X CONCLUSIONES

Con relacion a la hipotesis planteada, “la prevalencia de las
enfermedades metabolicas neonatales detectadas mediante la
realizacion del tamizaje es mayor para hipotiroidismo congénito,
atribuyéndole una prevalencia de 0,5% de los casos”. Es aceptada pues
la prevalencia obtenida es de 1,24 de casos positivos para hipotiroidismo
congénito (1 caso confirmado), acorde a los resultados obtenidos durante

el afo 2018 en el Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldoés.

La investigacion realizada, permite concluir que la prevalencia de
enfermedades detectadas mediante el tamizaje metabdlico neonatal llevado a
cabo en el Centro de Salud Materno Infantil Martha de Roldds en la ciudad de
Guayaquil durante los meses de Enero a Diciembre del afio 2018 fue del
1.24% de casos positivos, otorgandole una mayor prevalencia para
hipotiroidismo congénito, la cual es una patologia considerada como una de
las endocrinopatias mas frecuentes como consecuencia de una disminucion

congénita de la actividad biolégica de las hormonas tiroideas.

En relacién a la frecuencia de casos sospechosos presentes en
este Establecimiento de Salud, se pudo atribuir que 7 casos de los 805
pacientes de nuestro estudio tuvieron en la primera toma de muestra
resultados elevados para las siguientes patologias: 4 pacientes para
hiperplasia suprarrenal congénita, 2 pacientes para galactosemia, 1

paciente para hipotiroidismo congénito. A todos pacientes posteriormente
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se les realizd una segunda toma de muestra dando en 6 de ellos,
resultados dentro de limites normales para las cuatro patologias que

investiga el tamizaje metabdlico neonatal.

Determinamos que la edad gestacional del RN, no guarda relacion
con resultados falsos positivos, resultados tanto positivos como elevados
para las enfermedades en estudio, debido a que solo se pudo confirmar
1 de 805 casos como positivo para enfermedades metabdlicas.

La mayoria de neonatos que formaron parte del estudio y que
presentaron una alteracion metabdlica correspondieron al género masculino;
sin ser significativo el sexo, debido a que no se lo puede considerar como

factor predisponente para que se relaciones con una enfermedad metabdlica.
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XI RECOMENDACIONES

Se recomienda realizar un estudio a nivel nacional de la poblacion
ecuatoriana para evaluar la prevalencia de enfermedades metabdlicas en
neonatos. Es necesario que el Ministerio de Salud Publica pueda unificar
los resultados de acuerdo a los resultados obtenidos del tamizaje en toda
la red publica que den cobertura a la poblacién. Es necesario generar

informacion actualizada con relaciéon a estas enfermedades.

Es recomendable que toda madre, que se acerque a cualquier
establecimiento de salud para la realizacién de la prueba del tamizaje

metabolico neonatal a su hijo sin costo alguno.

Es necesario seguir implementando el Programa de Tamizaje
Metabdlico Neonatal y hacerlo conocer a la poblacion ecuatoriana
mediante la realizacién de publicidad a través de charlas, casas abiertas

y redes sociales.

Se recomienda educar a madres de bebés con enfermedades

metabolicas detectadas mediante el tamizaje Neonatal sobre la patologia

presente, los controles adecuados a recibir y los cuidados del neonato.
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