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RESUMEN

El Programa de Tamizaje Neonatal es un Proyecto con ejecucion interinstitucional,
Vicepresidencia de la Republica y el Ministerio de Salud Pablica que inicio desde el
mes de Diciembre del 2011 y cuyo objetivo principal es el de la deteccidn oportuna y
tratamiento de cuatro errores del metabolismo para prevenir discapacidad intelectual
y otras discapacidades en base a un procedimiento ya establecido. Al realizar la
correspondiente investigacion en cuanto al desarrollo del Programa de Tamizaje
Neonatal en el area en estudio la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo —
Riobamba, se plantearon objetivos generales y especificos que nos permitieron llegar
a los resultados finalmente obtenidos. Para la consecucion de los objetivos que se
plantearon en este proyecto se realizd un estudio transversal, retrospectivo, y
prospectivo en el cual se aplicd una encuesta de 11 preguntas aplicadas al Personal
de Enfermeria responsable de la toma de muestras para el tamiz neonatal en las
unidades operativas, asi como una observacion directa del procedimiento aplicado
por el Personal de Salud, y finalmente se contd con la informacion estadistica
obtenida de los consolidados mensuales de las unidades operativas de la Direccion
Distrital. Los resultados mostraron que existe influencia directa en la toma de
muestras que realiza el Personal de Enfermeria, determinando que en el periodo de
Enero a Diciembre del 2012 existié un 28% de pruebas fallidas, debido a diferentes
etiologias que se describen en este estudio.Toda investigacion se realiza con la
finalidad de descubrir un problema y presentar una propuesta, en este estudio se efectud
un manual de bolsillo para facilitar la comprension y fécil acceso a la informacion por

parte del personal que participa en la toma de muestras.

XV



UNIVERSIDAD NACIONAL DE CHIMBORAZO

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD
CENTRO DE IDIOMAS

ABSTRACT

The Neonatal Screening Program is an inter institutional project implemented with
support of the Vice-Presidency and Ministry of Public Health. It started in December
7011. Its main objective is the timely detection and treatment of four errors of
metabolism to prevent intellectual disabilities among others on the basis of a previous

established process.

When conducting an investigation in the development of the Neonatal Screening
Program in the study area, the District Health Office No. 06D01 Chambo Riobamba -

developed general and specific objectives that allowed to reach the obtained results.

To achieve the proposed objectives, this project analyzed a transversal, retrospective
and prospective study in which a survey of 11 questions applied to Nursing Staff who
were responsible for the collection of samples for neonatal screening was applied in the
operational units. Along with a direct observation of the procedure followed by the
Health Personnel.  Finally the statistical information was developed from the

consolidated monthly information of operating units of the Management Department.

The results showed that there is a direct influence on the sampling performed by Health
Personnel. It was determined that in the period from January to Dicember 2012 there

was a 28% of unsuccessful tests, due to different etiologies described in this study.

All research is performed in order to discover a problem and submit a proposal. In this
study a pocket handbook was written to facilitate understanding and access to

information by the personnel involved in sampling.

TranslaLtlon of the summary corrected by Mgs. Narcisa Fuertes
Professor at Languages Center, Health Sciences Faculty
January the 8th, 2014
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INTRODUCCION

La Organizacion Mundial de la Salud ha tenido dentro de sus metas el mejoramiento

en la salud materno fetal y la prevencion de la discapacidad en la poblacion infantil.

En nuestro pais la salud materna y del recién nacido es una prioridad de salud publica
en la que estdn comprometidos todas las entidades que hacen parte del Sistema de

Salud y Seguridad Social.

El Programa Nacional de Tamizaje Neonatal es un estudio con fines preventivos, que

debe practicarse a todos los recién nacidos.

Tiene como objetivo descubrir y tratar oportunamente enfermedades graves e
irreversibles que no se pueden detectar al nacimiento, ni siquiera con una revision

médica muy cuidadosa.

La mayoria de los pacientes con errores del metabolismo, parecen normales al
nacimiento. ElI Tamiz Neonatal se ha generalizado en todos los paises con altos

niveles de salud y ahora en el nuestro.

Mediante este estudio se pretende determinar la influencia que tiene el Manejo del
Programa de Tamizaje Neonatal por el Personal de Enfermeria, asi como las posibles

soluciones con las que se puede aportar para el cumplimiento de este programa.

En el presente proyecto de investigacion en el Capitulo | se detalla el problema, el
planteamiento del problema, objetivos del estudio y la justificacion de la

investigacion.

En el Capitulo Il se incluye el posicionamiento personal, la fundamentacion teorica
en la que se detalla el Protocolo de Tamizaje Neonatal que consta de:
consideraciones generales; procedimiento del tamizaje metabolico; uso de la
informacion y resultados; triaje y manejo de casos positivos, sospechosos y

confirmados, adicionalmente Términos Basicos, Hipotesis y variables.



Seguidamente por el Capitulo 111 en el que se desarrolla el marco metodologico en el
que describe el disefio de la investigacion, la poblacion, muestra, el instrumento,

procedimiento de recoleccion de datos,

Mientras que el Capitulo 1V se detalla las técnicas de analisis de datos y el analisis e
interpretacion de los datos obtenidos.

El Capitulo V: Contiene las Conclusiones, Recomendaciones del estudio.
El capitulo VI: se encuentra la Propuesta para Solucionar el Problema.

Finalmente Bibliografia y Anexos.



CAPITULO |

1. PROBLEMATIZACION

1.1. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El Programa de Tamizaje Neonatal es una estrategia de Salud Publica, esencialmente
preventiva, que permite identificar precozmente una patologia que puede llevar
potencialmente a un grave problema de salud, como el retardo mental, dafio
neuroldgico y metabdlico, inclusive la muerte, pudiendo ser evitado con un
diagnostico precoz y tratamiento oportuno, preservando el intelecto de los
ecuatorianos del futuro, mejorando sustantivamente el porvenir y la calidad de vida

de los nifios afectados y la de sus familias. (3)

El Programa de Tamizaje Neonatal permite detectar cuatro enfermedades:
Hipotiroidismo congénito, Fenilcetonuria, Galactosemia, Hiperplasia Suprarenal

Congénita.

Entre 1961 y 1963, el Dr. Robert Guthrie desarroll6 la prueba de tamiz mediante la
recoleccion de gotas de sangre en papel filtro para la deteccion de fenilcetonuria; su
empleo como prueba de escrutinio fue inmediata, aplicAndose la prueba de tamiz
neonatal en los Estados Unidos de Norteamérica ese mismo afio. Asi mismo, desde
1964 se cuentan con métodos para el tamizaje masivo de recién nacidos para

galactosemia. (3)

No es, sin embargo, hasta 1973 que Canada crea el primer Programa de Tamizaje
para hipotiroidismo congénito, siguiéndolo EEUU en 1975. Actualmente, a nivel
mundial, existen Programas de Tamizaje Neonatal para enfermedades como
Hipotiroidismo Congénito, Hiperplasia Suprarrenal, Fenilcetonuria, Galactosemia
entre otras. Los paises que manejan programas mas completos son: Japdn, Alemania,

Cuba, Costa Rica, México y Canada, principalmente. (3)



A nivel mundial el 20 a 30% de los casos de mortalidad pediatrica tiene como base
una enfermedad genética. Los andlisis de la morbilidad infantil son aun mas
sorprendentes, entre el 2 y 3% de todos los recién nacidos se encuentran
malformaciones congénitas, cerca del 60% de todos los abortos espontaneos tienen
como causa un trastorno genético embrionario, y el 15% de todas las admisiones a un
hospital general universitario en los Estados Unidos son debidas a enfermedades

genéticas. (4)

Ecuador es uno de los paises que ha implementado la deteccion oportuna de
enfermedades que pueden causar discapacidad. Bajo el slogan “Con pie derecho, la
huella del futuro”, el proyecto fue impulsado por la Vicepresidencia y el Ministerio
de Salud Publica. (5)

Al inicio del programa, en diciembre del 2011, la meta era cumplir con la realizacion

de 111.925 tamizajes. El plan superd en un 38% esa meta.

Desde el inicio del programa hasta la fecha se han realizado aproximadamente
190.000 muestras a nifios y nifias a nivel nacional, de los cuales se ha detectado 50
casos positivos, que estan recibiendo atencion integral y medicacion gratuita. (5)

En la Provincia de Chimborazo la Prueba de Tamizaje Neonatal se la realiza en
cualquiera de los 103 centros, subcentros o puestos de salud, el mismo que ha
permitido descartar casos positivos, en algunas de las cuatro enfermedades sefialadas,

en 1693 nifias y nifios de esta Provincia. (5)

Sin embargo por los informes emitidos por el laboratorio del Programa de Tamizaje
Neonatal a la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba, se ha
podido observar que existen pruebas mal tomadas las mismas que pueden ser
resultado de varias determinantes como la falta de preparacién de la zona de puncién,
experiencia del personal sobre el Manejo del Programa Neonatal, falta de material

(lanceta, cartilla).



En la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba de la Provincia de
Chimborazo se han registrado 2380 pruebas de Tamizaje Neonatal recolectadas
durante el periodo de enero a diciembre del 2012, de las cuales 1720 que representan
el 72 % fueron recolectadas de manera correcta y 660 (28%) de estas pruebas se
reportaron como mal recolectadas, por las causas que se mencionan a continuacion:
el 23% son muestras sobresaturadas, el 2% poseen cantidad insuficiente de muestra,
el 1% es un tipo de muestra inconsistente, el 1% tiene un tiempo insuficiente de
secado, 0% es una muestra coagulada, el porcentaje restante 1% no se mencionan

causas especificas.

De lo expuesto anteriormente se obtiene una mejor vision del gran problema que
existe aun en cuanto a los conocimientos y la técnica correcta sobre el Tamizaje

Neonatal es por este motivo que se realizo este proyecto.



1.2 FORMULACION DEL PROBLEMA

¢Influye el manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por el Personal de
Enfermeria en los Resultados de la Prueba Preventiva realizada a los Neonatos, en la
Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba, Periodo de Enero a
Diciembre del 2012?

1.3  OBJETIVOS
1.3.1 Objetivo General

» Determinar como influye el Manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por el
Personal de Enfermeria en los Resultados de la Prueba Preventiva realizada a los
Neonatos, en la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba,
Periodo de Enero a Diciembre del 2012

1.3.2 Objetivos Especificos

» Identificar en el Protocolo de Tamizaje Neonatal las actividades que ejecuta el
Personal de Enfermeria para la obtencion de la muestra de Tamizaje Neonatal.

» Determinar el Manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por el Personal de
Enfermeria en la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba.

» Identificar las determinantes en la Toma de Muestra del Programa de Tamizaje
Neonatal que influyen en los resultados de la prueba preventiva realizada a los
neonatos en la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba.

» Determinar el porcentaje de efectividad de los resultados de la prueba preventiva
aplicada a los neonatos en el Periodo de Enero a Diciembre del 2012, en la
Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba.

> Disefiar un Manual de Bolsillo del Procedimiento en la Obtencion de la Muestra
para Tamizaje Neonatal para el Personal de Enfermeria, el mismo que servira

como guia para el momento de la extraccion de la muestra.



1.4 JUSTIFICACION

La presente investigacion se la realiza para determinar la efectividad en la toma de
muestra para la prueba de Tamizaje Neonatal implementada como uno de los
programas del Ministerio de Salud Pdblica considerada como un método sencillo,
confiable, siendo su costo — beneficio positivo, y teniendo como objetivo la

prevencién de discapacidades asociadas a enfermedades congénitas.

En la actualidad sigue existiendo casos de discapacidad intelectual (Hipotiroidismo
Congénito, Fenilcetonuria, Galactosemia, Hiperplasia Suprarrenal), teniendo el
Hipotiroidismo Congénito una incidencia relativamente alta, esto se debe a que son
diagnosticados casi siempre luego del tercer mes de vida cuando los dafios son
irreversibles, sin embargo en ocasiones se presentan signos clinicos los mismos que
no son suficientes para la deteccion temprana y tratamiento oportuno de dichas

discapacidades.

Es importante porque a través de la investigacion se conocera las determinantes que
impiden obtener una muestra efectiva para la Prueba del Tamizaje Neonatal, en la
Direccién Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba, contribuyendo de esa

manera a una deteccion temprana y tratamiento oportuno en los RN.

Mediante la investigacion se lograra que el Personal de Enfermeria se capacite e
incremente las estrategias que permitan cumplir con el objetivo del Programa
Nacional de Tamizaje Neonatal, y apliquen la técnica correcta al momento de la

obtencion de la muestra para Tamizaje Neonatal.

Con la realizacion de este proyecto los principales beneficiados van a ser todos los
nifos y nifas que acuden a realizarse el Tamizaje Neonatal en el &rea de estudio, los

mismos que a futuro contribuiran para el desarrollo y adelanto del pais.

Ademas mediante la elaboracion del Manual de Bolsillo sobre el Procedimiento de
Obtencion de la Toma de la Muestra para Tamizaje Neonatal se lograra beneficiar al

Personal de Salud encargado de recolectar las muestras para el Tamizaje Neonatal.



De esa manera se podra brindar el tratamiento oportuno y necesario a los neonatos
que sean identificados por alguna de las enfermedades que se detecta con este

examen.



CAPITULO Il
2. MARCO TEORICO
2.1 POSICIONAMIENTO TEORICO PERSONAL

De acuerdo a los modelos y teorizantes de enfermeria el estudio se basa en el modelo
de promocion de la salud de Nola Pender ya que determina la importancia de
promocionar la salud, de mantener un nivel de salud 6ptimo. Identifica la promocién
de la salud como el objetivo del siglo XXI. Sugiere que un estado de salud 6ptimo

hace innecesario la prevencion de las enfermedades.
2.2 FUNDAMENTACION TEORICA
2.2.1 BREVE DESCRIPCION DEL AREA DE ESTUDIO

Segun Decreto ejecutivo N° 3292, publicado en el Registro Oficial N° 932 del 11 de
Mayo de 1992, se establece la conformacion de las areas de salud como nivel basico
de organizacion y operacion regionalizada y descentralizada de los servicios del

Ministerio de Salud Publica. (Creacion del manual de areas).

En el afio de 1993 se crea la Sub area Riobamba Sur Occidental, con 15 unidades de
salud incluida el Centro de Salud N°3 que se constituia en la jefatura del &rea (C-3,
Bashalan, Cacha, Cacha Huagshi, Chuyug, Calpi, Casaloma, Cunduana, Palacio

Real, Pucara Quinche, San Juan, San Miguel de Quera, Santa Rosa, Yaruquies).

A partir de Febrero de 1994, se reestructuraron nuevamente las areas y toma el
nombre de Sub &rea Riobamba — Chambo, constituida con 24 unidades de salud
incluido el Centro 3 cabecera de area (C-3, Quimiag, Chambo, San Francisco,
Pungala, Licto, Flores, Punin, Cacha Machangara, Pucara Quinche, Amula
Casaloma, San Miguel de Quera, Chuyug, Santa Ana de Guagfia, Llucud, Guaslan,
Tzalaron, Gulalac, Bashalan, Puruhuay San Gerardo, Huagshi, Guantul Grande,
Alao, San Luis).



El Ministerio de Salud realizo un proceso de acreditacion de areas de salud en la que
el area de salud Riobamba — Chambo fue evaluada y alcanzo los niveles 6ptimos de
acreditacion, por lo que mediante acuerdo ministerial 1956 del 11 de Julio 1995 se
crea el area N° 6 Riobamba — Chambo con 24 unidades operativas con capacidad

técnica administrativa y financiera descentralizada.

El afio de 1997 se realiza una nueva reestructuracion de areas de salud en la que se
incorpora al area 6 Riobamba — Chambo las unidades de Penipe por lo que queda
constituido con 31 unidades de salud (C-3, Bellavista, Flores, Licto, Pungala, Punin,
Quimiag, San Luis, Penipe, Chambo, Guantul Grande, Gulalac, Santa Ana de
Guagfa, Puruhuay San Gerardo, Alao, Bashalan, Guaslan, Tzalaron, Candelaria,
Matus, Palictagua, Nabuzo, Bayushig, Chazo, Guanando, Pungal Grande, Chingazo,
San Gerardo, Cubijies, San Francisco de Chambo, Llucud).

En el afio 1999 se realiza una Gltima reestructuracion de las areas de salud en la que
se le cambia la denominacion a Areas de Salud N° 1 Riobamba — Chambo, se
excluye las unidades de Penipe y se incorpora nuevas unidades con la que el area
queda constituida con 36 unidades operativas (C-3, Bellavista, Santa Rosa, La
Panaderia, La Georgina, Norte, Loma de Quito, San Antonio del Aeropuerto, Tapi,
Lican, Calpi, San Juan, Yaruquies, Cacha Machangara, Pucara Quinche, Huagshi,
Chuyug, San Miguel de Quera, Casaloma, Flores, Licto, Pungala, Punin, Quimiag,
San Luis, Chambo, Guantul Grande, Gulalac, Santa Ana de Guagfa, Puruhuay San

Gerardo, Bashalan, Guaslan, Tzalaron, Cubijies, San Francisco de Chambo, Llucud).

Con Acuerdo Ministerial N° 00001549 del 01 de Agosto del 2012 el Area de Salud
N° 1 Riobamba — Chambo cambia su denominacion a DIRECCION DISTRITAL DE
SALUD N°06D01 CHAMBO — RIOBAMBA.

UBICACION GEOGRAFICA

La Direccién Distrital de Salud N° 06D01 Chambo — Riobamba se encuentra ubicado

al norte de la provincia de Chimborazo (Calle Cien Fuegos y Habana, Urb Parque
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Industrial), ocupa parte de la hoya del Rio Chambo y de las vertientes internas de las

cordilleras Oriental y Occidental de los Andes.
LIMITES

Se encuentra limitado por:

Norte: Los cantones Guano y Penipe

Sur: Los Cantones de Guamote y Colta

Este:  Con las provincias de Bolivar y Guayas
Oriente: Con la provincia de Morona Santiago
POBLACION TOTAL: 189.143 Habitantes

Para el afio 2012 en total de poblacion del area de salud estimada por el INEC fue de
189.143 habitantes; de los cuales 176.931 habitantes pertenecen al Cantén Riobamba
y 12.212 al canton Chambo. Sin embargo, de acuerdo al ultimo censo de poblacion y
vivienda del 2010, el canton Riobamba cuenta con 225.741 habitantes de los cuales
118.901 son del sexo femenino y los 106.840 masculinos, con una proporcion mujer:
hombre es de 1,1. A su vez el cantdbn Chambo, son un total de 11.885 habitantes,

6.225 mujeres y 5.660 hombres con una proporcion mujer hombre 1.

La provincia de Chimborazo se ha caracterizado por ser una de las provincias con
mayor ndimero de poblacion indigena del pais. En la zona de influencia del Area de
Salud, vemos que la mayor concentracion de esta poblacion la encontramos
principalmente en las zonas mas alejadas a la cabecera, siendo asi: Flores, Cacha,
San Juan, Licto, son los lugares de mayor concentracion. Al contraste de estos, en las
zonas aledafias a la cabecera se concentran en mayor numero la poblacion mestiza. Y
en menor cantidad la poblacion Blanca se concentra principalmente en las zonas

principales de las ciudades como Riobamba - Chambo.

11



2.2.2 ANTECEDENTES

Luego de haber realizado un analisis riguroso de toda la bibliografia existente acerca
de trabajos relacionados con el Tamizaje Neonatal se ha podido constatar que existen
estudios que se relacionan a las alteraciones que se pueden detectar con este test, y
uno de los estudios encontrados se relaciona con la toma de muestra de Tamizaje
Neonatal mediante la aplicacion de la metodologia seis sigma. Estos estudios
sirvieron de apoyo para fortalecer la investigacion y asi poder realizarla de mejor

manera, se menciona a continuacion estos trabajos:

TEMA: PROPUESTA DE UNA ESTRATEGIA PARA LA MEJORA CONTINUA
DEL PROCESO DE TOMA DE LA MUESTRA DE TAMIZAJE NEONATAL
MEDIANTE LA APLICACION DE LA METODOLOGIA SEIS SIGMA

Autores: Natassia Camacho Matamoros, Sergio Obando Rodriguez
Conclusiones:

e En los centros de recoleccion con mayor cantidad de personas encargadas de
la toma de muestra, se observan una cantidad mayor de muestras
insatisfactorias, debido a una mayor variabilidad en los procesos y menor
oportunidad para capacitacion.

e En los centros de recoleccion elegidos con 0% de muestras insatisfactorias, se
observdO que en el 100% de estos, las muestras son tomadas por
técnicos/diplomados en laboratorio, la razén se fundamenta en que se trata de
personal calificado con experiencia y capacitacion, debido a la naturaleza
propia de sus funciones, dentro las cuales se destaca la extraccion de
muestras sanguineas.

e EI calentamiento de la zona de puncién es un paso fundamental del
procedimiento para lograr muestras satisfactorias.

e Omitir el paso de revisar la muestra por ambos lados del papel filtro después
de su toma, se relaciona con un alto porcentaje de muestras insatisfactorias

porgue no se detecta el defecto al momento de la toma de la muestra.
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e No se encontr6 que exista una relacion entre el tiempo de secado y un alto
porcentaje de muestras insatisfactorias.

e EIl paso de dejar caer una gota de sangre en cada circulo del papel filtro es
determinante para lograr muestras satisfactorias ya que lo datos demuestran
que incide directamente sobre la calidad de las mismas.

e Los centros de recoleccion con alto porcentaje de insatisfactorias no aplican
el procedimiento recomendado por el PNT.

e Queda demostrado que un procedimiento exitoso al momento de toma de la
muestra, radica en efectuar las recomendaciones propuestas por el PNT pues

al omitirlas se encuentra asociado a una muestra de pobre calidad.

TEMA: INFORMACION QUE POSEEN LAS EMBARAZADAS QUE ASISTEN
A LA CONSULTA DE ALTO RIESGO OBSTETRICO SOBRE EL PERFIL
NEONATAL Y ALTERACIONES METABOLICAS (HIPOTIROIDISMO) EN LA
MATERNIDAD CONCEPCION PALACIOS, DTO. CAPITAL, CARACAS,
DURANTE EL TERCER TRIMESTRE DEL 2008.

Autoras: Arocha, Yorgelys,

Torres, Karina

Conclusiones:

En funcién a los resultados obtenidos a través de la recoleccion de datos mediante el

instrumento se llegan a las siguientes conclusiones:

1.- Con relacion al primer objetivo especifico de la investigacion, identificar la
informacion que poseen las embarazadas de alto riesgo obstétrico con respecto a los
aspectos generales del perfil neonatal se obtuvo que un promedio general del 60% de
las participantes respondié de manera correcta. Cabe destacar que las respuestas
incorrectas en relacion a las generalidades del perfil neonatal se presenté mayor en lo

referente a la edad del recién nacido, para cumplir la prueba del perfil neonatal.
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2.- En relacion al segundo objetivo especifico de la investigacion, describir la
informacion que poseen las embarazadas de alto riesgo obstétrico acerca de los
beneficios del perfil neonatal, un promedio general del 51% de las participantes

respondio de manera incorrecta.

3.- Referente al tercer objetivo especifico de la investigacion, Identificar la
informacion que poseen las embarazadas de alto riesgo obstétrico sobre los centros
de salud donde realizan el perfil neonatal. Se observa que un 75% de las respuestas
fueron incorrectas, los resultados muestran que las embarazadas no poseen la
informacion en relacion a derivacion de casos positivos y atencion neonato del

enfermo.

4.- Con respecto al cuarto objetivo especifico de la investigacion, describir la
informacion que poseen las embarazadas de alto riesgo obstétrico acerca del
hipotiroidismo, se concluye que un promedio general del 61% contesto de manera
incorrecta. Se evidencio que la poca informacion inherente al hipotiroidismo es alta,
lo que amerita a los profesionales en el area de la salud informar a las embarazadas

sobre los aspectos basicos del hipotiroidismo y su relacién con el retardo mental.

TITULO: “IMPACTO DEL PROGRAMA DE TAMIZAJE METABOLICO
NEONATAL EN MADRES CON NINOS MENORES DE 1 MES DE EDAD QUE
ASISTEN A LA CONSULTA MEDICA EN EL CENTRO DE SALUD N° 1 DE
LA CIUDAD DE IBARRA EN EL PERIODO DE ENERO A SEPTIEMBRE 2012”

Autoras: Lema Chiza Yuri Pakarina, Morquecho Montaleza Andrea Gabriela
Conclusiones:

Segun los analisis y tabulaciones e interpretacion de resultados se llegd a establecer

las siguientes conclusiones:

e Una vez terminado el trabajo de investigacion se llegd a concluir que el
desconocimiento y la falta de informacidn es uno de los factores importantes

para que las madres no acudan a la toma de la muestra para el examen
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correspondiente al Programa de Tamizaje Metabolico Neonatal “Pie Derecho,
La Huella del Futuro”.

El tamizaje neonatal no es solo un examen de laboratorio, es un programa que
incluye la deteccion de enfermedades como Hipotiroidismo Congénito,
Hiperplasia Suprarrenal, Fenilcetonuria, Galactosemia, la confirmacion del
resultado, localizacion inmediata del recién nacido, el control del tratamiento
y el seguimiento de la evolucion del desarrollo psicomotriz.

Toda persona tiene derecho a la atenciébn médica, preventiva o curativa,
relacionada con las enfermedades de tipo genético. El objetivo del tamiz
neonatal es prevenir el retardo fisico, el retraso mental o la muerte en los
nifios afectados

La elaboracion e implementacion de la guia de la prueba de Tamizaje
Metabolico Neonatal constituira un instrumento de trabajo diario en el Centro
de Salud N° 1 que permitira fortalecer los conocimientos de las madres.

Al realizar el proyecto de investigacion observamos que el Centro de Salud
N° 1 carece de material educativo y medios de informacidon para los Padres de
familia, solo cuentan con la informacién que brinda el personal de Salud al

momento de realizar la prueba del talon a los nifios.

2.2.3 INVESTIGACION

Para la sustentacion tedrica de la presente investigacion se tomd la informacion

plasmada en el:

PROGRAMA NACIONAL DE TAMIZAJE NEONATAL-PROTOCOLO DE

TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL.

2.2.3.1 CAPITULO PRIMERO: CONSIDERACIONES GENERALES

Concepto: “Con pie derecho, la huella del futuro” es el nombre que la

Vicepresidencia de la Republica del Ecuador le dio al tamizaje neonatal. El tamizaje

neonatal es una accion de medicina preventiva con el propdésito de busqueda de

alguna enfermedad existente desde el momento del nacimiento cuyo diagndstico y
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tratamiento precoces disminuyen la morbilidad, la mortalidad y evita las

discapacidades.
2.2.3.1.1 Criterios para realizar el tamizaje metabolico neonatal

Aunque existen variaciones en cuanto a criterios absolutos al respecto, en general se
debe considerar a un problema de salud como tributario del tamizaje neonatal cuando

cumple con las siguientes consideraciones:

1. La enfermedad cursa con morbilidad mental o fisica severa y/o mortalidad al
no ser diagnosticada en el periodo neonatal.

2. La busqueda clinica mediante un simple examen fisico no es efectiva.

3. Existe un tratamiento efectivo disponible que aplicado precozmente mejora
significativamente el pronostico.

4. La enfermedad tiene una incidencia relativamente elevada.

5. Existe un examen analitico de tamizaje, rapido, sencillo, fiable y de bajo
costo.

6. Costo/beneficio muy favorable

7. Debe ser de evaluacion permanente.

2.2.3.1.2 DEFINICIONES

El Programa Nacional de Tamizaje Neonatal es uno de los programas preventivo -
asistenciales esenciales de Salud Publica. El objetivo principal es la prevencion de
discapacidades asociadas a enfermedades congénitas mediante su identificacion
precoz y la intervencidn sanitaria correspondiente para evitar el dafio neuroldgico y
reducir la morbilidad y mortalidad asi como las posibles discapacidades asociadas a

dichas enfermedades.

El Ministerio de Salud Publica del Ecuador en su calidad de rector de la salud,
tiene la responsabilidad de aplicar, con caracter universal y obligatorio, en la Red
Publica de Salud, en los hospitales y clinicas privadas asi como en los

establecimientos ambulatorios que atienden nifias y nifios durante el periodo
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neonatal, este programa a todos los méas de trescientos mil bebes que nacen
anualmente en el pais. Se basa en la extraccion de una muestra de sangre al momento
del nacimiento en la unidad de salud en que se atendié el parto y nacimiento del nifio
y/o a partir de las 96 horas de vida de una muestra de sangre tomada por puncién del
talon, para su ulterior analisis en el laboratorio centralizado dependiente del
Ministerio de Salud Publica para el tamizaje de cuatro enfermedades, dos enddcrinas:
el hipotiroidismo congénito (HC) y la hiperplasia suprarrenal congénita (HSC),
y dos errores congénitos del metabolismo: la fenilcetonuria (FCU), y la

galactosemia (GE).

Hipotiroidismo Congénito | Prevencion de Discapacidad intelectual

Fenilcetonuria Prevencion de Discapacidad intelectual

Galactosemia Prevencion de Discapacidad intelectual

Hiperplasia suprarenal Prevencion de Discapacidad intelectual y muerte
precoz

Cuadro N° 1 Enfermedades detectadas por el Tamizaje Neonatal
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabdlico Neonatal - 2011

2.2.3.1.3 PROCEDIMIENTO DEL TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL
Protocolo acordado en el Comité Tecnico de Tamizaje Neonatal.

Toma de muestra y procesamiento en laboratorio.

Aseguramiento del manejo efectivo de los casos positivos.

A w N

Procesos y actividades: estrategia, recursos humanos y coordinacion.

2.2.3.1.4 CONSIDERACIONES GENERALES DEL TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL

Las enfermedades, prevalencia, mecanismo de produccion, evolucion, criterios y

diagnosticos.
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Aproximadamente uno de cada mil recién nacidos vivos aparentemente normales,
pueden albergar en forma latente alguna enfermedad de consecuencias graves e
irreversibles como el hipotiroidismo congénito, la fenilcetonuria, galactosemia,
hiperplasia suprarrenal congénita, fibrosis quistica entre las mas comunes, que
existen pero no se manifiestan en el nacimiento, sino mas tardiamente y que son
consecuencia de discapacidad intelectual, epilepsia, ceguera y otros trastornos graves

en las primeras semanas 0 meses después del nacimiento.

Los avances tecnoldgicos disponen actualmente de pruebas relativamente sencillas
para diagnosticar estos padecimientos a tiempo cuando ain no se ha instalado el dafio
organico, lo cual permite prevenirlo e iniciar el tratamiento en forma oportuna y de
esta manera aportar para una mejor calidad de vida. Esta deteccion se logra mediante

el tamizaje neonatal.

Segun los avances de los ultimos afios, se dispone de tecnologia avanzada para el
tamizaje en edad neonatal, para metabolopatias y otras patologias congénitas en las
que el tratamiento de reemplazo y la implementacion de una dieta adecuada a partir
del diagndstico precoz de las mismas, podrian 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 de su entorno social.
2.2.3.1.4.1 Lineas de Base del Programa

Se establece segun proyecciones del INEC, que naceran 315.985 nifios en el afio
2011.

La Mision Solidaria Manuela Espejo, realiz6 el Primer Estudio Biopsicosocial y
Clinico Genético Psicopedagdgico de las Personas con Discapacidades en el afio
2010 a nivel nacional, realizando una investigacion psicopedagdgica, social, y clinica
genética, para determinar la situacién en la que se encuentran las personas con

discapacidad, e identificar la causalidad.
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El estudio visitd 1,254.055 viviendas, donde se identificaron 289.393 personas con
discapacidad para una tasa de prevalencia de 2,47 X 100.000 habitantes, de ellas

24,46% tienen discapacidad intelectual, y el 75,54% tiene otro tipo de discapacidad.

Del total de personas con discapacidad intelectual (68.687), en 32.784 personas su
discapacidad es de origen prenatal (48%). De ellas el 28,45% son de origen prenatal
genético, es decir, afectaciones de diferentes grados en el genoma. En el 42,11% de
los casos, se evidencid una etiologia multifactorial y en esta categoria se destaco el

Hipotiroidismo Congénito, encontrado en todas las regiones del pais.

Para fenilcetonuria, hiperplasia suprarrenal y galactosemia, el pais no tiene registrado
las prevalencias. Los resultados que se obtenga en el primer afio en el Programa de
Tamizaje Neonatal, representaria la linea de base, la misma que constituird una
herramienta para determinar el impacto de las intervenciones que realiza el

Ministerio de Salud Publica.

En otros paises se ha implementado desde hace mas de dos décadas el tamizaje
neonatal a diferentes patologias de origen prenatal y que pueden ser eficientemente
controlados en sus efectos negativos a la salud.

En Latinoamérica, se describen a continuacion:

COBERTURA DE TAMIZAJE PAISES
> 80% Chile, Cuba, Costa Rica, Uruguay
60 — 80% Brasil, México, Argentina
10 - 35% Colombia, Paraguay, Venezuela
<10% Nicaragua, Perd, Guatemala, Rep.

Dominicana, Bolivia, Panama, Ecuador, El
Salvador, Honduras y Haiti

Cuadro N° 2 Cobertura de los Programas de Tamizaje Metab6lico Neonatal en Latinoamérica
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metab6lico Neonatal - 2011

19



La incidencia de hipotiroidismo congénito para Ecuador no dispone de datos
actuales, el dato mas reciente disponible y limitado a una unidad de salud es el del
Hospital General Dr. Enrique Garcés de Quito, que inici6 el tamizaje de
hipotiroidismo congénito en mayo de 2008 y reportd en septiembre de 2009 una
incidencia de 1 por cada 1.750 nacidos vivos, las referencias disponibles para la
hiperplasia suprarrenal congénita dan una incidencia referencial de 1/10 a 18.000
nacimientos, la fenilcetonuria con una incidencia estimada de 1/8.967 nacimientos, la

galactosemia con una incidencia estimada de 1/60.000 nacimientos.

Otros problemas de importancia podrian incluirse en el futuro, como fibrosis
quistica, con una incidencia estimada en Ecuador de 1/11,252 nacimientos y

sobrevida promedio de 9 afios.

2.2.3.1.4.2 Poblacion de referencia

Segun proyecciones del INEC naceran 315.985 nifios en el afio 2011.
2.2.3.1.4.3 Candidatos al Tamizaje Neonatal

Los demandantes efectivos son el total de la poblacién de referencia, es decir las
315.985 nifias y nifios que nacen anualmente en el Ecuador, en quienes se cumple su

derecho a una vida sana y en lo posible libre de discapacidad.

2.2.3.144 LAS ENFERMEDADES QUE SE CONSIDERAN EN LA
INTERVENCION

2.2.3.1.4.4.1 Hipotiroidismo Congénito

Es la disminucion o la falta de produccién de la hormona tiroidea en un RN, es la
causa mas comun de retardo mental prevenible. Segun estadisticas latinoamericanas
se presenta en 1 de cada 3.000 recién nacidos, van desde 1/3.616 (Cuba) hasta
1/1.667 (Paraguay), en el Ecuador los valores reportados son parciales de 1/1.750

nacimientos (HEG/MSP 2009). A nivel internacional la prevalencia global es de 1
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por cada 4.000 nacidos vivos, 1 por 2.000 en orientales, 1 por 5.500 en blancos y 1

por 32.000 en negros.

Causas, incidencia y factores de riesgo

El hipotiroidismo en el recién nacido puede ser causado por:

» Ausencia o desarrollo anormal de la glandula tiroides. La causa mas frecuente
es la disgenesia de la glandula (ectopia 50% de los casos, agenesia 35%),
insuficiencia hipofisaria para estimular la tiroides

» Formacion defectuosa o anormal de las hormonas tiroideas. Se ha descrito
una inmunoglobulina inhibidora de la union de TSH (TB 1) y una
inmunoglobulina bloqueadora del crecimiento tiroideo (bloqueo TGI)

» Existen Hipotiroidismos transitorios debido a pasaje de anticuerpos maternos,
por medicamentos orales o topicos que contienen yodo, por inmadurez del eje
hipotalamo-hipofisario-tiroideo en los prematuros.

» Los defectos embriogénicos, se heredan en forma autosémica recesiva.

» Afecta dos veces mas a las nifias que a los nifios.

Sintomas

Los signos clinicos son inespecificos y sélo el 5% de los RN con hipotiroidismo

presentan signos anormales en las primeras semanas, los muy afectados se

manifiestan pasado el mes de edad con:

V V.V V V V VY

Esta apariencia generalmente se desarrolla a medida que

Fontanelas amplias

Cara de apariencia hinchada
Mirada triste

Macroglosia

Llanto ronco

Fontanela posterior abierta

Ictericia prolongada Grafico N° 1 Nifio con Hipotiroidismo
Congénito

Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje
Metaboélico Neonatal - 2011
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progresa la enfermedad. A mayor edad en la infancia, se presentan con:

Discapacidad intelectual severa
Cabello seco y fragil

Baja implantacion del cabello
Tinte ictérico de la piel
Episodios de asfixia
Hipotonia muscular
Estrefiimiento

Somnolencia

Estatura baja

Braquidactilia

Voz ronca

Retardo del crecimiento

YV V.V VYV V V V V VYV V V VYV V

Retardo de la denticion y del desarrollo sexual secundario.
Prondstico

El diagnostico precoz generalmente Ileva a un buen desenlace clinico. Los Rn que
son diagnosticados y tratados durante el primer mes suelen desarrollar una

inteligencia normal.

El desarrollo critico del sistema nervioso tiene lugar en los primeros meses después
del nacimiento, por lo que la deficiencia de la hormona tiroidea ocasiona dafio
irreversible. Sin tratamiento, el hipotiroidismo congénito puede llevar a que se
presente discapacidad intelectual severa y rapidamente progresivo a partir del primer
mes de vida.

La falta de deteccion y tratamiento provoca la pérdida del cociente de inteligencia
(Cl) de 3 puntos por semana atribuible a la demora en aplicar la terapia de

sustitucion.
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Complicaciones

» Discapacidad intelectual
> Retraso en el crecimiento

» Problemas cardiacos.

La confirmacion de caso debe ser oportuna y es necesario hacer seguimiento
permanente puesto que el tratamiento debe ser para toda la vida.
Es pertinente mantener una estrecha vigilancia sobre las acciones que se deben

cumplir con el nifio que padece hipotiroidismo.
La discapacidad puede ocurrir como consecuencia de:

a) Nifios que no se les hizo el tamizaje.

b) Nifios que no se les confirma el diagndstico, aunque el TSH de tamizaje lo
sugiera.

c) Nifios que aunque son diagnosticados y confirmados, no tienen adherencia al
tratamiento, ya sea por desinformacion materna, falta de apoyo de la
institucion prestadora de los servicios de salud o falta de apoyo de trabajo
social.

d) Desconocimiento de los servicios de salud, por fallas en el seguimiento.

e) Uso indebido de los productos para su tratamiento, por administracion
irregular, mal almacenaje, olvido, descuido.

f) Uso de técnicas de laboratorio que no estan validadas para tamizaje neonatal.

El tamizaje neonatal comienza con la toma de muestra y termina con la confirmacion
de caso. Una vez se confirme un caso, debe ser remitido a pediatria y al equipo
multidisciplinario de atencion, para iniciar el manejo acorde con el protocolo

correspondiente.
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2.2.3.1.4.4.2 FENILCETONURIA (FCU)

Es una afeccion en la cual un RN nace sin la capacidad para descomponer el

aminoacido fenilalanina. Se presenta con una

frecuencia de 1/8.967 nacidos vivos, segun la e o
. . . . . No afz(r:tado No afié:rtada
casuistica internacional disponible. “Portador” Portadora”

CloW¥o1o

Causas =3

@@ @0 @0 G]0)

L. . [ ] [ ] [ ] [ ]
Es una enfermedad autosémica recesiva, ambos

padres son portadores y el riesgo de recurrencia de la
enfermedad es de un 25%. Los RN con FCU tiene

déficit o ausencia de la enzima fenilalanina

No afictado No afctado "Portador” Afectado
1 posibilidad de 4 2 posibilidades de 4 1 posibilidad de 4

Gréfico N° 2 Esquema Patron de Herencia
Autosémico Recesivo

hidroxilasa, que cataliza la reaccion del aminoacido Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje
. R . . . , Metabélico Neonatal - 2011
esencial fenilalanina a tirosina, sélo el 1 a 2% de las

hiperfenilalaninemias se producen por un defecto del cofactor de esta enzima (BH4).

La carencia de la enzima mencionada, ocasiona la acumulacion de fenilalanina en las
células del cerebro provocando dafio progresivo e irreversible del cerebro con la
consecuente afectacion intelectual, la misma que se producird en su mayor expresion

durante el primer afio de vida y en adelante.
Sintomas

La fenilalanina juega un papel en la produccion corporal de melanina, los nifios con

esta afeccién usualmente tienen:

» Piel, cabello y ojos méas claros que sus hermanos o hermanas sin la

enfermedad.
Los sintomas iniciales aparecen en los primeros meses de vida:

» Hiperactividad
» Movimientos espasmaddicos de brazos y piernas

> Convulsiones
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Eccema rebelde a tratamiento
Temblores
Postura inusual de las manos

Microcefalia

YV V. V V V

Y alrededor del 6° mes se hace evidente la presencia de retraso en el

desarrollo.

Si la afeccion se deja sin tratamiento o si no se evitan los alimentos que contienen
fenilalanina, se puede detectar un olor “a ratén” o “a moho” en el paciente (aliento,
piel, orina). Este olor inusual se debe a la acumulacion de metabolitos de fenilalanina

en el organismo.
En nifios mayores aparecen grados de trastornos de conducta como:

» Agresividad
» Hiperactividad
> Rabietas

» Actitudes autistas.
Tratamiento y Prondstico

Se espera que el desenlace clinico sea muy alentador si la dieta se sigue estrictamente
comenzando poco después del nacimiento del nifio, pero si el tratamiento se retrasa o
el trastorno permanece sin tratamiento, se presentara dafio cerebral. ElI desempefio
escolar se deteriora considerablemente y segun el nivel de afectacion. Si no se evitan
las proteinas que contengan fenilalanina, la fenilcetonuria puede conducir a

discapacidad intelectual hacia el final del primer afio de vida.
Complicaciones

Si este trastorno no recibe tratamiento, se presenta discapacidad intelectual severa
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Consejo genético

Es importante que las mujeres portadoras de FCU conozcan el efecto teratdgeno de la
Fenilalanina durante el embarazo. Si cursa el embarazo con niveles de Fenilalanina >
5 mgs/dl tiene un riesgo aumentado de que el RN tenga microcefalia, bajo peso de
nacimiento, cardiopatia congénita y retardo mental ulterior. Se recomienda niveles de

fenilalanina < 5 mg dos meses antes del embarazo y durante todo el embarazo.
2.2.3.1.4.43 GALACTOSEMIA

Es una afeccidn en la cual el organismo no puede metabolizar la galactosa que es un
azucar simple de la lactosa que esta presente en gran proporcion en la leche de origen

animal, incluida la leche humana.
Causas

» La galactosemia es un trastorno hereditario autosomico recesivo del
metabolismo de la galactosa, la incidencia estimada para la galactosemia
clasica se estima en 1 de cada 60.000 nacimientos entre personas de origen

caucasico.

» La deficiencia de cualquiera de las tres enzimas involucradas en el
metabolismo de la galactosa, la uridil transferasa, la galactocinasa o la
epimerasa conducen a una acumulacion de galactosa y por tanto se conocen
tres tipos de galactosemia, asociadas con la deficiencia de una de estas tres
enzimas. La galactosa acumulada en exceso toma una ruta secundaria con
formacion del azucar galactitol, el cual no es metabolizado y al acumularse en

el ojo es causante de las cataratas que se observan en los pacientes sin tratar.

» Existen 3 formas de la enfermedad:
v Deficiencia de galactosa-1- fosfatouridil transferasa (denominada
galactosemia clasica, la forma mas comun y la mas grave). Varias

mutaciones homocigotas y heterocigotas compuestas son responsables
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del defecto en el gen GALT cuyo locus se encuentra ubicado en el

cromosoma 9p13.3
v’ Deficiencia de galactosa cinasa en esta forma el gen GALK1 esta
defectuoso y su locus se encuentra ubicado en el cromosoma 17g25.1.
v Deficiencia de Uridin difosfato galactosa 4 epimerasa, el defecto se
produce en el gen GALE cuyo locus se encuentra en el cromosoma

1p36.11.

» Las personas con galactosemia son incapaces de descomponer
completamente el azlcar simple galactosa, que compone la mitad de la

lactosa.

» Siaun RN con galactosemia se le da leche, los derivados de la galactosa se

acumulan en el RN, dafiando higado, cerebro, rifiones y o0jos.

» La deficiencia de cualquiera de las tres enzimas involucradas en el
metabolismo de la galactosa, la uridil transferasa, la galactocinasa o la UDP
galactosa 4 epimerasa conducen a una acumulacion de galactosa y por tanto
se conocen tres tipos de galactosemia asociadas con la deficiencia de una de

estas tres enzimas.

» La galactosa acumulada en exceso toma una ruta secundaria con formacion
del azucar galactitol, el cual no es metabolizado y al acumularse en el ojo es
causante de las cataratas que se observan en los pacientes con deficiencia

principalmente de galactokinasa y de 1 fosfato uridil transferasa sin tratar.
Sintomas

Los RN con galactosemia clasica pueden desarrollar sintomas en los primeros dias de
vida si consumen leche materna o leche artificial que contengan lactosa. Los

sintomas iniciales pueden ser:

> Vomito
> Diarrea
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» Alimentacion deficiente
En las dos primeras semanas de vida puede presentarse:

> Ictericia y diatesis hemorragica
» Ademas infeccidn grave en la sangre por E. coli debido a la inhibicién de la

actividad bactericida de los leucocitos
Otros sintomas son:

Convulsiones
Irritabilidad
Letargo

Hipotonia muscular
Bajo peso
Hipoglicemia
Esplenomegalia

Dafio hepatico y disfuncion renal tubular.

YV V.V V V V V V V

La coagulopatia se atribuye a falla hepatica.
Tratamiento y pronostico

Las personas que reciben un diagnostico temprano y evitan estrictamente los
productos lacteos pueden llevar una vida relativamente normal. Sin embargo, se
puede presentar un leve deterioro intelectual incluso en personas que evitan la

galactosa.
Posibles complicaciones

Cataratas
Cirrosis hepatica
Retraso en el desarrollo del lenguaje

Insuficiencia ovarica

YV V V V V

Hipogonadismo
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V V. V V V V VYV VY

Hipergonadotrofico
Discapacidad intelectual,
Sepsis por E.coli

Muerte en periodo neonatal
Temblores

Anomalias motoras

Fallo de Medro

Ataxia en la adolescencia.

2.2.3.1.4.4.4 HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

Alrededor de 1 de cada 10.000 a 18.000 nifios nacen con esta patologia

Causas, incidencia y factores de riesgo

> Puede afectar a los dos sexos, quienes padecen esta afeccion carecen de una

enzima para producir cortisol y aldosterona. En el 80% de los casos la enzima

que falta es la 21 hidroxilasa. El cuerpo produce mas andrdégenos, lo cual

ocasiona la masculinizacién de fetos femeninos y una potencial pérdida salina

en ambos sexos.

Sintomas

Las nifias generalmente tendran dérganos reproductores femeninos internos normales

y también pueden tener los siguientes cambios externos:

>

Y

Periodos menstruales anormales

oz gruesa

Aparicion temprana de vello publico y
axilar

Crecimiento excesivo de cabello y vello
facial

Amenorrea

Genitales ambiguos
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» Clitoris agrandado.
Los nifios pueden presentar:

» Pene agrandado
» Testiculos pequefios

» Musculos bien desarrollados.

Tanto los nifios como las nifias tendran la estatura de cualquier nifio cuando
pequefios, pero serdn mucho mas bajos de lo normal cuando sean adultos, debido al
cierre precoz de los cartilagos de crecimiento ocasionado por el exceso de

androgenos.

Algunas formas de hiperplasia suprarrenal congénita son méas graves y ocasionan
crisis suprarrenal en el recien nacido debido a la pérdida de sal. Los Rn con estas

formas desarrollan sintomas poco después de nacer, como:

> Arritmias cardiacas
> Deshidratacion
» Vomitos.

Estos sintomas se presentan en ambos sexos y no dependen del grado de

masculinizacion.
Prondstico

Las personas que padecen esta afeccion generalmente gozan de buena salud. Sin
embargo, pueden ser mas bajas de lo normal, incluso con tratamiento.
Los hombres tienen fertilidad normal. Las mujeres pueden mostrar disminucion en el
tamafio de la abertura de la vagina y disminucion de la fertilidad.
Sin tratamiento, la crisis suprarrenal puede llevar a la muerte en cuestion de 1 a 6

semanas después del nacimiento.
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Complicaciones

>

YV V V V V V V

Genitales externos andmalos en las mujeres (los Organos internos son
normales)

Crisis suprarrenal, incluyendo hiponatremia y shock (especialmente en RN)
Desarrollo prematuro de caracteristicas sexuales masculinas

Hipertension arterial

Hipoglucemia.

Estatura baja como adulto

Efectos secundarios de medicamentos esteroides usados como tratamiento

Tumores de los testiculos en hombres adultos.

2.2.3.2 CAPITULO SEGUNDO: PROCEDIMIENTO DEL TAMIZAJE

MATABOLICO NEONATAL

PROTOCOLO ACORDADO POR EL COMITE NACIONAL DE
TAMIZAJE NEONATAL.

El Comité Nacional de Tamizaje Neonatal (CNTN) conformado por
delegados de las mé&ximas autoridades de la Vicepresidencia de la Republica
y del Ministerio de Salud Publica tiene como objetivo el garantizar la
eficiente implementacion, ejecucion, seguimiento y evaluacion del Programa
Nacional de Tamizaje Metabdlico Neonatal en su calidad de facilitador del
proceso de ejecucion del programa nacional desde su nivel de accién politico

y de gestion de caracter nacional.

PROCEDIMIENTO PARA LA TOMA, ENVIO Y PROCESAMIENTO
DE MUESTRAS:

Para el tamizaje neonatal, se debe tomar la muestra de sangre en papel filtro a
partir de la cual se procesan las pruebas correspondientes para el diagnostico

de las cuatro enfermedades consideradas en el tamizaje.
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2.2.3.2.1 Objeto

Describe todas las actividades sistematicas desde la recoleccion de muestra hasta la
recepcion de la muestra en el Laboratorio del Tamizaje Neonatal con el propdsito de

alcanzar muestras éptimas para su analisis y resultados confiables.
2.2.3.2.2 Aplicacion

Este procedimiento se aplica en todas las unidades operativas de la Red Publica de
Salud y los servicios privados que asuman las responsabilidades del Programa

Nacional de Tamizaje Metabdlico Neonatal.
2.2.3.2.3 Responsables

La extraccion de la muestra de sangre del bebé se realizara previo consentimiento
informado, en presencia de la madre y cuando es posible tomando el seno. La
extraccion la realiza el personal de enfermeria o de medicina de las maternidades,

hospitales y de la consulta ambulatoria.
Cada unidad asignara las o los responsables de la toma de muestras y sus funciones:

PERSONA QUE TOMA LA MUESTRA: (Enfermera/o, Médica/o o Internos de

estas disciplinas)

» Llenado adecuado y verificado de la cartilla.

» Procedimiento de toma de la muestra.

» Consignacion verificada de datos en el libro de registro de la unidad y
ubicacién de la cartilla y sus copias en los sitios definidos para su

conservacion.

PERSONA RESPONSABLE DEL PROGRAMA EN LA UNIDAD DE
ATENCION: (Enfermera/o, 0 Médica/o de la coordinacion de la Unidad de Salud)

» Verificacion diaria del Ilenado adecuado del libro de registro.

» Registro diario de los envios de muestras.
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» Reuvision diaria de los resultados publicados en la pagina web del laboratorio
con el cddigo correspondiente de la unidad.

» Informe semanal, durante el primer dia habil de la semana, de los envios y
reportes de las muestras del tamizaje neonatal, con prioridad y énfasis de los
casos sospechosos y/o positivos de la unidad.

> Activar el sistema de busqueda activa de los casos sospechosos 0 positivos
para su tratamiento y seguimiento.

» Asegurar el funcionamiento del sistema de Vigilancia de Tamizaje Neonatal.

» Mantener la coordinacion constante con su nivel inmediato superior del
Programa Nacional de Tamizaje: Unidad local, Area o Distrito Provincial o

Regional de salud, Centro Nacional de Tamizaje Neonatal.
2.2.3.2.4 Desarrollo del procedimiento preanalitico de la muestra
2.2.3.2.4.1 Fundamento

La técnica de coleccion de la muestra y las especificaciones para el papel estan
publicadas como estandar nacional, por el National Committee for Clinical
Laboratory Standards de los Estados Unidos de América.

Los especimenes de mancha de sangre seca son el fundamento de los programas de
tamizaje neonatal. La efectividad de este programa de salud publica depende de la

recolecta, envio y andlisis correcto de las muestras.

Para el Programa Nacional de Tamizaje Neonatal las muestras de sangre seca (MSS)
se recogen en papel filtro, en los siguientes momentos, los mismos que se
recomiendan por razones operativas y con el fin de asegurar la deteccion del mayor

numero de casos posibles.
2.2.3.2.4.2 ldentificacion del paciente: Tarjeta de recoleccién

Llene cuidadosamente los datos de la cartilla, a mano y con letra legible, verificando

la informacion al menos una vez.
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La cartilla y el papel filtro para recoleccion de la muestra de tamizaje.

Para la recoleccién, almacenaje individual y transporte de la muestra para realizar los
examenes correspondientes al tamizaje metabdlico neonatal, se dispone de una
cartilla, la misma que contiene en forma impresa, las instrucciones y los espacios
para escribir el codigo de la muestra y la referencia individual del nifio o nifia
atendidos: nombre del Rn, cédula de ciudadania provisional, historia clinica Unica,
fecha de nacimiento incluida la hora, fecha y hora de toma de la muestra,
caracteristicas relevantes del nacimiento (sexo, edad gestacional, edad cronolégica a
la toma de la muestra, peso, alimentacién, Unico o multiple con su codificacion,
patologia detectada, medicamentos recibidos), nombre de la madre, historia clinica

Unica de la madre, referencias domiciliarias y de contacto telefdnico fijo y celular.
Esta cartilla se realiza por duplicado con papel quimico que autoreproduce las copias.

Como parte de la cartilla esta una lamina de papel filtro en la que se encuentran
impresas cinco circunferencias de 1,5 cm de didmetro, las mismas que estan

disefiadas para alojar las muestras de sangre en su interior.

CODGO
‘-,. PROYECTO NACIONAL DE TAMIZAJE NEONATAL - FICHA DE RECOLECCION DE MUESTRAS

A... R Cemtro 08 Recolecoon Hospta de F specialzado Hospta Gerera Certro de Salud Privado Otro
Nomtre Undac Persona que 10ma 'a muestra
Teletoro Utscactn Geografica
Datos del Nvha 0 Niho
Primer Apetico Segunan Apelao Nombres
Fecha de Nacrmerto Sexo ] F
Donge Naco Peso al Nacer ] Tiempo o8 Gnuoor SOManas

Fecha de toma de Muestra 4 ' Asmortacor Mawa Formua Neorata Muta | Leche de Vaca | Parseeral . Owa

2 ~ .

Teo de Muestra Primea Pote Tratarmento Gemeiar Hospeakzaco Transtuncido Repetcon
Datos de '3 Madre
Primer Apelico Segundo Apelido Nombres
Fecha de Naomerto Cecua Pasaporte Owo LLLIILILLL
Teletoro Cetuar Mar Provinca Cartn Caudad
Ubcacon Exacta
Observaciones

. p.._......

Grafico N° 4 Cartilla para recoleccion de muestra y datos
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabolico Neonatal - 2011
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2.2.3.2.4.3 Instrucciones detalladas para la toma de muestra
2.2.3.2.4.3.1 Momento de obtencion de la muestra

En general, la obtencion de la muestra de sangre se podra realizar segin dos

estrategias alternativas.

» Extraccion ideal: Se realiza a partir de las 96h de vida del neonato, con
alimentacién proteica instaurada, ya sea por via enteral o parenteral. Este
espécimen se utiliza para la deteccion de hipotiroidismo congénito,
fenilcetonuria, hiperplasia suprarrenal congénita, galactosemia y
eventualmente fibrosis quistica. Se realiza en todas las unidades de la Red
Publica de Salud en las que se atienda a nifios durante su primer control y/o
vacunacion. Cuando llegue fuera del tiempo ideal, se puede tomara de igual

manera la muestra inclusive hasta el primer afio de vida.

» Extraccion oportuna: Se realiza la extraccion de sangre de talon al momento
del alta de la unidad donde se produjo el nacimiento, independiente de la
edad del neonato, considerando esta oportunidad ineludible para la toma de
muestra dadas las caracteristicas de la poblacién atendida. Esta muestra no
evita una segunda toma a partir de las 96 horas, por cualquier circunstancia

que fuera necesaria.

En los prematuros de < 35 semanas de edad gestacional, la toma de muestra debe
realizarse al 7° dia de vida para disminuir los falsos negativos, y podria repetirse una

segunda muestra a los 15 dias.
2.2.3.2.4.3.2 Toma de muestra de sangre del talén
2.2.3.2.4.3.2.1 Posicion del nifio

El bebé debe colocarse frente al operador de salud que le va a tomar la muestra, con
el talon del bebé a la altura de los ojos del operador y la cabeza del bebé a la altura

del hombro de la persona que lo sostiene.
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EL BEBE DEBE MANTENERSE EN POSICION VERTICAL DURANTE
TODO EL PROCEDIMIENTO

Sostenga el talon del bebé entre el indice y pulgar de la mano izquierda del operador,
colocando el dedo medio alrededor del tobillo del bebé sin presionar demasiado.

2.2.3.2.4.3.2.2 Limpieza del sitio de puncién
ADECUADO LAVADO DE MANOS

Limpie con alcohol isopropilico al 70% la zona de puncion, retirando el exceso de
alcohol con un algodon seco. Se debe recomendar NO SOPLAR el area de la muestra

y no utilizar alcohol yodado.
2.2.3.2.4.3.2.3 Lugar de puncion

Localizar las zonas laterales del talon izquierdo. Evitar la puncion en la zona media
del talon por el riesgo de lesionar el hueso calcaneo con riesgo de provocar

osteomielitis.

Previo a la puncion, caliente el talon del bebé mediante frotacion leve o compresa
tibiaa 37°C.

Gréfico N° 5 Areas recomendadas Grafico N° 6 Calentando el area de
para puncién puncién

Fuente: MSP - Protocolo de Fuente: MSP - Protocolo de
Tamizaje Metabolico Neonatal - Tamizaje Metabolico Neonatal -
2011 2011
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2.2.3.2.4.3.2.4 Obtencion de la muestra: Puncion y goteo de la muestra en el

papel filtro

» Retire la lanceta del empaque estéril y apliquela perpendicularmente al pie en
la zona de puncidn de los lados del talon
derecho.

> Presione el boton de liberacion de la lanceta
y mantenga la lanceta sobre el area de
puncion por tres segundos.

» Sostenga el pie sin presionar. La sangre

capilar fluira sola. Elimine la primera gota
Grafico N° 7 Aplicacion de la
que aparece con una torunda seca de fanceta
p 2 Fuente: MSP - Protocolo de
algodon. MANTENER AL BEBE EN Tamizaje Metabdlico Neonatal -
POSICION VERTICAL. 2011
» El momento de la extraccion de la muestra extraida por puncion o extraccion
se deja gotear desde una altura
aproximadamente de 3 mm, ejerciendo ligera
presion y depositando una gota en cada
circunferencia de papel filtro en la cartilla.

» En el momento de depositar las gotas de

sangre, la tarjeta de papel filtro debera estar

colocada en forma horizontal y suspendida en :
Grafico N° 8 Goteo de la puncion

el aire. del talon en el papel filtro

Fuente: MSP - Protocolo de
Tamizaje Metabolico Neonatal -
2011

» Observar que las gotas de sangre impregnen
hasta la parte posterior de la tarjeta de papel
filtro en la cartilla. Que la gota de sangre llene la totalidad de la
circunferencia dibujada en el papel filtro y no se disperse hacia afuera ni que

contenga grumos.

La persona que tome la muestra, validara en ese momento la calidad de la muestra.
Para proposito del programa es suficiente con tres circulos con calidad 6ptima, sin

embargo en caso de ser necesario repetir el test de laboratorio se requeriran todas las
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circunferencias o en su defecto repetir las muestras. Ademas, la muestra podra ser
repetida también si durante su trayecto al laboratorio se ve alterada por otros factores

como accidentes que la mojan o por insectos que se comieran parte de ella.
2.2.3.2.4.3.3 Alteraciones para la toma de muestras sangre para el tamizaje

2.2.3.2.4.3.3.1 Instrucciones detalladas para la toma de muestra de sangre de

cordén umbilical

Previa limpieza del cordon umbilical con alcohol antiséptico, luego de la seccién y
ligadura del corddn acorde a las normas vigentes para el efecto en el Sistema
Nacional de Salud, se localiza y se punciona la vena en la parte media del cordon
umbilical y se extrae una muestra de 1 a 1,5 ml de sangre, con una jeringuilla con
aguja gruesa de calibre 20 o menor. Es recomendable utilizar una gasa para sostener

fijamente el corddn evitando que se resbale en el momento de tomar la muestra.

Acercar la cartilla de muestra a la jeringa hasta una distancia aproximadamente de 3
mm, ejercer ligera presion y depositar una gota en cada circunferencia, segun

procedimiento descrito incluyendo el secado y colocacion en sobres.
2.2.3.2.4.4 Secado de la muestra

Con la sangre se impregna completamente el area definida en el papel y se deja secar

al ambiente por dos horas cuando menos.

Coloque las cartillas en la torre de secado, donde se / . —
evita su contacto. Ademas, las cartillas son :
colocadas alternativamente en direccion opuesta, de :

manera que las circunferencias de papel filtro ya

embebidas en la muestra de sangre no se pueden . .o \o 9 colocacion de las

tocar entre si. Conservar las muestras en un area  cartillasen latorre de secado

Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje
ventilada sin exceso de luz, sin exceso de humedad  Metabélico Neonatal - 2011
y a temperatura ambiente (entre 5y 30°C), donde permanecera durante al menos dos

horas para su secado.
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2.2.3.2.4.5 ldentificacion y trazabilidad de la muestra

Verifique el contenido de la cartilla, los datos de referencia para el procesamiento y
seguimiento de la muestra asi como buena calidad de las muestras. Se registra en el
libro de registros de muestras enviadas y sus resultados toma de muestra el cddigo de
la tarjeta. Se reporta en el mismo las muestras mal tomadas y la calidad de la muestra

cuando fue inadecuada.
Formularios y registros

a) Ficha de registro de paciente.
Cartilla del paciente, con un cédigo, # de CI si la tuviera, # de codigo de la
unidad, el area de salud, de la provincia y el # asignado a la muestra.

b) Libro de registro de muestras enviadas y sus resultados.
Libro de toma de muestra en el que se anota el codigo de la tarjeta, el
momento de envio y el resultado obtenido una vez procesada en el
laboratorio.

c) Ficha para el envio de muestra
En el sobre con el # de la cartilla y el cddigo de la guia de envio.

El duplicado de la cartilla se archiva en la unidad operativa en una carpeta destinada
especificamente para esta actividad. La segunda copia reposard en un archivo del

laboratorio.
2.2.3.2.4.6 Manipulacion y conservacion de las muestras

El método para el estudio se realiza en sangre impregnada sobre papel filtro
cromatografico, donde se pueden analizar los metabolitos especificos para cada

enfermedad.

Las muestras de mancha de sangre seca, son el fundamento de los programas de
tamizaje neonatal. La efectividad de este programa de salud publica depende de la

recoleccion, envio y analisis correcto de las muestras.
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Las muestras de Muestra de Sangre Seca (MSS) son recolectadas por aplicacion de
una gota de sangre fresca, obtenida por puncion con lanceta de talon o de corddn
umbilical en neonatos aplicada sobre papel filtro especialmente manufacturado. Con
la sangre se impregna completamente el area definida en el papel y se deja secar al
ambiente por dos horas. Los especimenes con costra, aglutinados o roidos no son
aceptables. La técnica de coleccion de la muestra y las especificaciones para el papel
estan publicadas como estandar nacional, por el National Committee for Clinical

Laboratory Standards de los Estados Unidos de América.

Los materiales de recoleccion para muestras con proposito de tamizaje neonatal
deben incluir un papel fuerte de cubierta para sobreponer al papel con la muestra
seca. Estos son entonces guardados y sellados en un sobre de papel bond de alta
calidad. La cubierta de papel y el sobre sellado proveen una barrera de doble capa
que protege a los manipuladores casuales como embaladores, secretarias y otros de
exposicion accidental a especimenes de sangre seca y protege los especimenes de

exposicion al ambiente durante el envio.

Las muestras de sangre seca no deben ser empacadas en bolsas plasticas de
ninguna clase porque la pérdida de intercambio de aire en el ambiente interno de la
bolsa genera calor y humedad que pueden dafiar la calidad de la muestra que va a ser
analizada, o desprender compuestos quimicos de la bolsa que pueden interferir con
los resultados. La inclusion de material desecante en la bolsa previene algo de la
humedad, pero las condiciones de correo no son controladas, entonces el desecante
tendria utilidad limitada. Las muestras de mancha de sangre en papel filtro son secas,
y en consecuencia no aplica la norma sobre rotulacion con la marca de riesgo
bioldgico en el sobre de envio. Pero se aclara que en casos especificos en que exista
un riesgo identificado, por ejemplo un recién nacido de portadora de HIV, debe estar
rotulado con la marca de riesgo bioldgico. Para todas las muestras se recomienda
entonces colocar el rétulo con el nombre del recién nacido y los datos pertinentes al
programa de tamizaje y afiadir la frase material biol6gico seco con bajo riesgo

bioldgico.
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2.2.3.2.4.7 Transporte de la muestra

Los especimenes de mancha de sangre seca, para el tamizaje neonatal, pueden ser
enviados o transportados por correo, sin expectativas razonables de exposicion
ocupacional a sangre u otro material infecciosos. Las precauciones universales en la
toma de la muestra, deben ser seguidas, lo mismo que durante el procedimiento de
embalaje. El papel filtro con la muestra con su papel de cubierta debe ir cerrado y
sellado en un sobre de papel bond de alta calidad, extrafuerte, permeable al aire
y resistente al agua. Estos pasos proveen seguridad razonable de exposicion

ocupacional y mantienen dptima la integridad de la muestra.
2.2.3.2.4.8 Envio de muestra

Los sobres con las muestras serdn enviadas en forma inmediata al laboratorio
asignado para su procesamiento. El envio de muestras tiene prioridad en el sistema
de correo y su recoleccién sera al menos diaria en horario establecido y conocido
tanto por el personal de salud como por el personal de la empresa de correos. En
cualquier caso el envio de muestras no tardard mas de 72 horas para llegar al
laboratorio de procesamiento.

El procesamiento en el laboratorio se efectuara el mismo dia de arribo.

El resultado de las cuatro pruebas efectuadas en el laboratorio, serd de inmediato
publicado en la pagina de internet creada para este proposito. Cada unidad recuperara
diariamente sus resultados por este medio de informacion y tomard las acciones
correspondientes a la buasqueda, localizacién e informacién al paciente y sus
familiares de la necesidad de realizarse nuevos examenes y/o tratamiento que amerite

el paciente.
2.2.3.2.5 Calidad de la muestra

Observar que las gotas de sangre impregnen hasta la parte posterior de la tarjeta de
papel filtro en la cartilla. Que la gota de sangre llene la totalidad de la circunferencia

dibujada en el papel filtro y no se disperse hacia afuera ni que contenga grumos.
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La persona que la tome validard en ese momento la calidad de la muestra. Para
proposito del programa es suficiente con tres circulos con calidad dptima, sin
embargo en caso de ser necesario repetir el test de laboratorio se requerirdn todas las
circunferencias o en su defecto repetir las muestras. En caso necesario, debera

repetirse la muestra.

La muestra podra ser repetida también si durante su trayecto al laboratorio se ve
alterada por otros factores como accidentes que la mojan 0 por insectos que se

comieran parte de ella, e igualmente habra necesidad de repetirla.

2.2.3.2.5.1 Muestras validas o bien tomadas

Cara anterior Cara posterior

Gréfico N° 10 Calidad de la muestra: Muestra valida o bien tomada
Fuente: Programa Nacional de Tamizaje Neonatal - ASTA -TI - 2011
Para considerar una muestra satisfactoria se tendra en cuenta las siguientes

caracteristicas:

» Las manchas de las gotas de sangre deberan tener como minimo de 0.5a 1
cm de diametro y al menos se debe tener tres manchas por papel de filtro.
Una para el estudio de la TSH, otra de la PKU y una restante por si fuese
necesario confirmar uno de los dos estudios.

» La distribucion de la muestra debe ser de forma homogénea en ambas caras
del papel, sin codgulos de sangre o rayados.

» La coloracion caracteristica es marron-rojiza.
2.2.3.2.5.2 Muestras Insatisfactorias

A continuacion se detallan las caracteristicas de las muestras insatisfactorias debido a

diversos motivos y por los cuales una muestra debe ser rechazada. El procesamiento
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por el laboratorio de una muestra insatisfactoria puede arrojar resultados no

confiables.

El control de calidad de la muestra obliga a descartar aquellas que no llenen los
requisitos establecidos, dejando constancia de ello en la base de datos y emitiendo

una solicitud de nueva muestra.
Las muestras consideradas insatisfactorias y sus posibles causas son:

2.2.3.2.5.2.1 Muestra Insuficiente

® 0 % ¢ * 4 o °

Cara anterior Cara posterior

Gréfico N° 11 Calidad de la muestra: Muestra insuficiente
Fuente: Programa Nacional de Tamizaje Neonatal - ASTA -TI - 2011

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 didmetro, o la distribucidn de la muestra no es homogeénea en

ambos lados del papel.
2.2.3.2.5.2.2 Muestras con tiempo insuficiente de secado

2.2.3.2.5.2.2.1 Muestra Diluida
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Cara anterior Cara posterior

Gréfico N° 12 Calidad de la muestra: Muestra diluida
Fuente: Programa Nacional de Tamizaje Neonatal - ASTA —TI - 2011

Esta condicion se produce porque la zona de puncién contenia una solucién

contaminante (alcohol, productos quimicos, liquido tisular, etc.) a la hora de tomarle
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la muestra, o bien no se esper6 a que la muestra se secara y se guardd en un sobre o

junto a otras muestras, esta condicion hace que la misma no sea apta para su analisis..

2.2.3.2.5.2.2.2 Muestra Contaminada

5y ,'/ﬂ f‘
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Cara anterior Cara posterior

Grafico N° 13 Calidad de la muestra: Muestra contaminada
Fuente: Programa Nacional de Tamizaje Neonatal - ASTA -TI - 2011

Esta condicion se da por la presencia de hongos que pueden generarse cuando se
almacena una muestra no seca o0 con residuos de insectos cuando no se almacena

adecuadamente la misma.

2.2.3.2.5.2.2.3 Muestra con Anillo de Suero

Gréfico N° 14 Calidad de la muestra: Muestra

con anillo de suero

Fuente: Programa Nacional de Tamizaje

Neonatal - ASTA -T1 - 2011
Ocurre cuando no se ha retirado el exceso de alcohol del tal6n, la muestra se
almacena sin secar, se utilizan capilares para la colecta o se presiona de mas el talon
del recién nacido en el momento de la colecta. Esto afecta la uniformidad de la

cantidad de sangre.
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2.2.3.2.5.2.3 Muestra Sobresaturada

——

Cara anterior Cara posterior
Grafico N° 15 Calidad de la muestra: Muestra sobresaturada
Fuente: Programa Nacional de Tamizaje Neonatal - ASTA -TI - 2011

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.

2.2.3.2.5.2.4 Muestra con el papel de filtro dafiado

Grafico N° 16 Calidad de la muestra: Muestra
con el papel filtro dafiado

Fuente: Programa Nacional de Tamizaje
Neonatal - ASTA -Tl - 2011

Se define como aquella muestra que ha sufrido un deterioro fisico del papel filtro,
debido a humedad, ruptura, desgaste o accion mecanica sobre la misma, por lo que

no es apta para realizarle los anélisis.

2.2.3.2.5.2.5 Muestra coagulada

Grafico N° 17 Calidad de la muestra: Muestra coagulada
Fuente: Programa Nacional de Tamizaje Neonatal — ASTA -
TI-2011
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La presencia de coagulos perjudica la uniformidad de la muestra y ocurre cuando la
muestra fue colectada a ambos lados del papel de filtro o la muestra fue colectada

varias veces en el mismo circulo.

2.2.3.2.5.2.6 Muestra no eluye: Se presenta cuando la muestra no logra ser extraida
del papel de filtro para la realizacion de las pruebas. Las causas mas frecuentes son el
secado por accion del sol o calor o cuando la muestra es vieja, por demora en el

envio, o cuando ha entrado en contacto con algun fijador como el alcohol.

2.2.3.2.5.2.7 Muestras con fichas incompletas: los datos de la ficha deben permitir
identificar y localizar al nifio, a su madre, el sitio y la persona responsable de la
extraccion. Una ficha incompleta podria impedir que un nifio no reciba un

tratamiento a tiempo.
2.2.3.2.6 RESUMEN
Procedimiento de obtencion de la muestra de talon:

1. Llene cuidadosamente los datos de la cartilla. LAVESE LAS MANOS. Puede
usar guantes no estériles, para proteccion.

Colocarse al frente del bebé, con el talon del bebé a la altura de sus ojos.
Sostenga el talon del bebé entre el indice y el pulgar de la mano izquierda.

Caliente el talon del bebé mediante frotacion leve o con una compresa tibia.

a b~ w N

Limpie con alcohol la zona de puncion, retirando el exceso de alcohol con un

algodon seco. NO SOPLE el &rea de la muestra. No utilizar alcohol yodado.

6. Retire la lanceta del empaque estéril y apliquela perpendicularmente al pie en
la zona de puncién del talon derecho. Presione el boton de liberacion de la
lanceta y mantenga la presion durante tres segundos.

7. Sostenga el pie sin presionar. La sangre capilar fluird sola. Elimine la primera
gota que aparece con una torunda seca de algodén. MANTENGA AL BEBE
EN POSICION VERTICAL.

8. Deje caer una gota en cada circunferencia de papel filtro de la cartilla, desde

unos 3 mm de altura.
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9. Mantenga la tarjeta de papel filtro en forma horizontal y suspendida en el
aire.

10. Coloque las cartillas en las ranuras de la torre de secado alternativamente en
direccién opuesta, que no se puedan tocar entre si las muestras. En un area
ventilada sin exceso de luz, sin exceso de humedad y a temperatura ambiente
(entre 5y 30° C), durante al menos dos horas, para su secado.

11. Para colocar en el sobre: Verifique el contenido de la cartilla, y cologuela en

el sobre.

2.2.3.2.7 PROCEDIMIENTOS ANALITICOS EN EL LABORATORIO DE
TAMIZAJE NEONATAL.: estrategia propuesta, equipos y reactivos, controles

externos de calidad

Se establece el Centro Nacional de Tamizaje Neonatal responsable de los analisis de
laboratorio del Programa Nacional de Tamizaje Neonatal con el aval del Instituto

Nacional de Higiene lzquieta Pérez del Ministerio de Salud Publica.
2.2.3.2.7.1 Estrategia propuesta:

Para realizar el diagnéstico de laboratorio, se utilizaran las muestras a tomarse al 4°
dia en unidades de atencion del parto, ambulatorias y servicios de hospitales que
atienden nifios, la toma de sangre de cordon umbilical se realizara en las unidades de

atencion de parto.

El procesamiento en el laboratorio se efectuara el mismo dia de arribo y sus
resultados, salvo en caso de desperfecto del laboratorio, estaran listos el mismo dia.

Via internet la comunicacion sera efectivizada el mismo dia.

2.2.3.2.7.2 Sistema de control de muestra que incluye la recepcion y rechazo de

muestra

El personal responsable de la toma de muestra debe conocer las pautas generales y

las especificas para la recepcion y rechazo de la muestra mediante:
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Identificacion correcta de la muestra de acuerdo a las normas del servicio.

Si lo solicitado corresponde con la muestra recibida.

Si la calidad de muestra es la correcta.

Si las condiciones son las estipuladas (envase adecuado, conservacion de

muestra)

Al no cumplir los requerimientos que garanticen el envio de una muestra idénea al

laboratorio de tamizaje neonatal, el personal de recepcion de las muestras debera

rechazar la muestra de acuerdo al procedimiento establecido para este caso.

Formularios y registros

a)

b)

Ficha de registro de paciente.
Cartilla del paciente, con un codigo, # de ClI si la tuviera, # de cddigo de la

unidad, el area de salud, de la provincia y el # asignado a la muestra.

Libro de registro de muestras recibidas y sus resultados (archivo electrénico o
escrito en ausencia del electronico).

Registro de recibo de muestra en el que se anota el cddigo de la tarjeta, el
momento de llegada y el resultado obtenido un vez procesada en el

laboratorio.

Ficha para el envio de muestra (archivo electrénico o escrito en ausencia del
electronico)
Sobre con el # de la cartilla y el codigo de la guia de envio a la unidad de

referencia.

El duplicado de la cartilla se archiva en la unidad operativa en una carpeta destinada

especificamente para esta actividad. La segunda copia reposara en un archivo del

laboratorio.
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2.2.3.2.7.3 Controles externos del Laboratorio de INH Salud Publica:

Auditorias de seguimiento continua y permanente con revision integral anualmente.

2.2.3.2.7.4 Pruebas de tamizaje

En la siguiente tabla se establece las pruebas a desarrollarse, la edad que se realizara

la toma de muestra y las técnicas empleadas en el laboratorio.

PATOLOGIAS
INVESTIGADAS

EDAD AL
ESTUDIO (Dias)

PRUEBAS Y
TECNICAS

PRUEBAS
CONFIRMATORIAS

Hipotiroidismo

Nacimiento 4° dia

TSH. ELISA, TSH

Gammagrafia tiroidea

congénito
Fenilcetonuria 4° dia Fenilalanina. ELISA | HPLC
(FCU) Tirosina
Galactosemia 4° dia Galactosa Total ELISA | EM o Microfluorometria
Hiperplasia Nacimiento y/o 4° | 17 hidroxiprogesterona | HPLC
suprarrenal dia
- ELISA
congénita

Cuadro N° 3 Pruebas y Técnicas a Desarrollarse para el Tamizaje Neonatal
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metab6lico Neonatal - 2011

2.2.3.2.7.5 Reporte y envio de los resultados de laboratorio a la unidad de origen

Cada uno de los resultados del laboratorio sera publicado en un portal de internet
habilitada para el efecto y estara disponible con sus reservas de dominio para las
personas o0 las unidades que las requieran, con las reservas de dominio

correspondientes.

En ningln caso el reporte del resultado podra tomar mas de 120 horas hasta su
retorno a la unidad operativa. Los casos que pudieran ameritar urgencia como es la

presencia de genitales ambiguos por Hiperplasia Suprarrenal Congénita que pueden
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poner en riesgo la vida de la RN, tendran tratamiento especial de envio y retorno

urgentes de la muestra.
2.2.3.2.7.6 Resultados fuera de rango

Durante el procesamiento en el laboratorio, se pueden presentar valores de resultado
alterados, que en primera instancia pueden considerarse producto de una muestra
defectuosa, para el efecto, se verificara mediante una nueva prueba de la misma
muestra pero de una circunferencia diferente. Si el resultado es similar al inicial, se
procederd de acuerdo a la recomendacion de seguimiento de casos sospechosos o

positivos.
NOTIFICACION DE CASOS POSITIVOS

Los resultados sospechosos o positivos de las pruebas analizadas serdn comunicados
INMEDIATAMENTE desde el laboratorio al Area de triaje del Centro Nacional de
Tamizaje Neonatal para la inmediata busqueda, localizacion y manejo del caso
sospechoso y/o positivo, con la activacion inmediata del sistema de manejo de casos.
Al mismo tiempo se enviar el reporte con prioridad méxima a la unidad de origen de
la muestra, para que el responsable active los mecanismos de manejo inmediato o

urgente del caso en la unidad operativa.

La comunicacion sera efectivizada el mismo dia de obtencidn del resultado, para
esto, se colocara el resultado de laboratorio con su correspondiente cédigo y una
categorizacion de riesgo mediante una codificacion particular que sera reconocida
por los usuarios en el portal de internet del Programa Nacional de Tamizaje
Neonatal, y podra ser consultada por los usuarios con las limitaciones propias de la

confidencialidad del procedimiento.
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2.2.3.3 CAPITULO TERCERO: USO DE LA INFORMACION Y
RESULTADOS

2.2.3.3.1 USO INDIVIDUAL

El duplicado de la cartilla se archiva en la unidad operativa en una carpeta destinada
especificamente para esta actividad. El original permanecera dentro del sobre junto a
las muestras y reposara en un archivo del laboratorio. El original se cotejara con la
copia de referencia de la unidad operativa. Los resultados se asentaran en un archivo
fisico de papel (Libro de Registro) y en otro digital en el centro nacional de tamizaje

neonatal y en la unidad operativa.

Los resultados del tamizaje neonatal positivos, dudosos o negativos, se anotaran en
forma individualizada en la TARJETA DEL RECIEN NACIDO para:

1. Explicacion a los padres o cuidadores del bebé para que sean recuperados los
examenes en el sitio de internet con su numero/codigo, el mismo que constara
en la tarjeta del recién nacido.

2. Comunicacién y busqueda activa de los casos positivos.

3. La unidad que estd realizando el seguimiento al nifio por patologia o por

control del nifio sano

TARJETA DE IDENTIFICACION DE RECIEN NACIDOS
Nombre de la madre:
Cama N ©:
Fecha: Hora:
Tipo de Parto: Sexo:
N° Historia Clinica de la Madre:
Obstetra:
N° Afiliacion:

HOSPITAL -DR. ENRIQUE GARCES-
Servicio de Pediatria
Unidad de Neonatologia

Anverso
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Peso: gr Talla: cm
P.C.: cm P.B.: cm
Apgar: 1° 5 10°

Edad gestacional semanas:
Observaciones:

VACUNA BCG TAMIZAJE NEONATAL Cdédigo:
Si NO Tomada | + | - | Referencia
AUDITIVO Hipotiroidismo Congénito

Pasa | NoPasa | Fenilcetonuria

Hiperplasia Suprarrenal C
Galactosemia

Fecha de alta:
Lugar de Control:
Fecha de Control:

Nombre del Médico:

Transverso
Grafico N° 18 Tarjeta de Identificacion de Recién Nacidos
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabolico Neonatal - 2011

2.2.3.3.2 SISTEMA DE INFORMACION - SISTEMA DE VIGILANCIA
EPIDEMIOLOGICO DEL TAMIZAJE NEONATAL

El ANALISIS COLECTIVO se realiza a través de la ejecucion eficiente del Sistema
de Vigilancia Epidemioldgica del Tamizaje Neonatal, fundamentado en un sistema
de informacion proveniente de todos los casos evaluados por nivel de ejecucién y

segun resultados obtenidos.

/' - “( TOMA DE
i iai i izai MUESTRAS MUESTRAS
El sistema de vigilancia del Tamizaje LARORATORIO \, EN LA RRS—

Neonatal (SVTN), tiene como propdsito el -
PERSONAL

disponer de informacion para la accion. \DESALLD
Actividades del sistema de Informacion 8

REGISTRO Y NOTIFICACION

Grafico N° 19 Registro y Notificacion

a. Registro .
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje

b. Analisis Metabélico Neonatal - 2011

c. Reporte
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2.2.3.3.2.1 REGISTRO Y NOTIFICACION: Una vez realizada la toma de la
muestra, el envio y procesamiento de la misma, asi como la devolucion del resultado
obtenido en el laboratorio, se anota en un cuaderno de registro este procedimiento
bajo el nimero de codificacién acompafado de los datos que permitan la ubicacion
del neonato al que se extrajo la muestra. Para el efecto se especificara en el cuaderno,
cada uno de los datos que se consignan para su evaluacion dentro del sistema de
estadistica nacional. EI mantenimiento actualizado de este cuaderno es parte de las

actividades y responsabilidades reconocidas de la unidad operativa.

Nombre Cl EDAD HCU | Nombre HCU Teléfonos Direccion Fecha Codigo de

RN RN RN Madre Madre de toma muestra Diagnostico

Cuadro N° 4 Formato Provisional de Cuaderno de Seguimiento de Muestras de Tamizaje Neonatal
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabdlico Neonatal - 2011

2.2.3.3.2.2 AGREGACION DE LA INFORMACION: La informacién obtenida se
agrega en los niveles de la Red Publica de Salud, tanto de sus unidades de salud
hospitalarias y/o ambulatorias asi como de los casos atendidos por los servicios de
salud privados. El reporte es mensual y la informacién se agrega progresivamente en
el nivel regional y nacional a partir de la informacion obtenida en las unidades de
salud publicas y privadas. Diariamente se registran los datos de los nifios y nifias que
son sujetos del tamizaje neonatal para su progresiva agregacion en el sistema, en el

siguiente formato de parte diario de reporte.

La informacion agregada mensualmente de los nifios y nifias sujetos del tamizaje
neonatal, se realiza por duplicado en el siguiente formato de parte mensual, una copia
se archiva en la unidad de salud y la restante se reporta a la Coordinacion de Salud

Distrital correspondiente.

En la Coordinacion Distrital se agrega la informacidon proveniente de todas las

unidades de la RPS y también de las privadas, obteniéndose asi la informacién
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distrital consolidada, la misma que se reporta a la Direccion Regional

correspondiente.

La informacién de cada una de los distritos, se agregan en la Direccién Regional
correspondiente, eso permite el reconocimiento de la magnitud del problema y sus

posibilidades de manejo acorde a los planes y programas Regionales y Distritales.

Finalmente, la informacion de las regiones, se consolida y analiza en el Sistema
Comuan de Informacion del MSP, con el fin de orientar las politicas, planes,
programas y proyectos relacionados con la evolucion esperada y los resultados a

obtenerse con el tamizaje neonatal.

SISTEMA DE VIGILANCIA: AGREGACION DE LA INFORMACION

*LOCAL: UNIDADES DE LA RED PUBLICA DE SALUD (CS Y SCS -
MSP, IESS - SSC, FFAA, POLICIA, JUNTA DE BENEFICIENCIA, ONG,
INFORMACION CENTROS AMBULATORIOS PRIVADOS, OTROS PROVEEDORES)

OBTENIDA | *REGISTRO - ANALISIS - REPORTE

*REGIONAL: AREAS/DISTRITOS DE SALUD MSP, HOSITALES MSP -
IESS - JB - ISSFA - PRIVADOS, OTROS PROVEEDORES

.| *NOTIFICACION - REGISTRO - ANALISIS - CONSOLIDACION -
INFORMACION
AGREGADA = REPORTE

*NACIONAL - MSP: REGIONAL

inFormacion “CONDOLIDACION - ANALISIS RETROALIMENTACION

CONSOLIDADA

Grafico N° 20 Sistema de Vigilancia: Agregacion de la Informacion
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabolico Neonatal - 2011

2.2.3.3.2.3 ANALISIS DE LA INFORMACION
La informacion se consolida y su analisis cumple los siguientes objetivos:

a. Anadlisis individual y recomendaciones de manejo

b. Anadlisis colectivo y reajustes de programa
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2.2.3.3.2.3.1 En el aspecto individual, se realiza el triaje del caso positivo para su
manejo especializado por el equipo multidisciplinario mas cercano, con el

correspondiente registro y sequimiento por parte del Centro Nacional de Tamizaje.

2.2.3.3.2.3.2 El andlisis de la informacion agregada, permite establecer conclusiones
que retroalimenten el Programa Nacional de Tamizaje para que se realicen las
modificaciones de calidad y de control de errores del Programa, en beneficio del
mejoramiento constante del cumplimiento de este derecho a la salud y a una vida

libre de discapacidad.

VIGILANCIA EPIDEMIOLOGICA DEL TAMIZAJE NEONATAL
4 \ Y N

-,
4 y

%

Md Responsable de
notificacion, manejo de
casos y andlisis de
informacion

‘4

Red Publica de Salud Familia y paciente

< ANALISIS Y RECOMENDACIONES >
A A

RETROALIMENTACIQN

A

’ LY

PAIS r'
&

Grafico N° 21 Vigilancia Epidemioldgica del Tamizaje Neonatal
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabdlico Neonatal - 2011
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2.2.3.4 CAPITULO CUARTO: TRIAJE Y MANEJO DE CASOS POSITIVOS,
SOSPECHOSOS Y CONFIRMADOS

El resultado del examen de laboratorio oriental al manejo del caso positivo o
sospechoso que requerira de pruebas comprobatorias y referencia o consulta para su
manejo al especialista de medicina y el equipo multidisciplinario encargado del

manejo de los casos confirmados, que corresponda.

TODO RESULTADO FUERA DE RANGO DE LA NORMALIDAD, SE
REPETIRA MEDIANTE REPORTE A LA UNIDAD DE ORIGEN,
LOCALIZACION DEL CASO, AVISO A LA MADRE Y FAMILIA DEL
NINO O NINA COMPROMETIDO Y TOMA DE NUEVA MUESTRA QUE
SE ENVIARA DE INMEDIATO AL LABORATORIO, AL MISMO TIEMPO
QUE SE REFIERE EL CASO AL EQUIPO MULTIDISCIPLINARIO MAS
CERCANO, ADEMAS DE REGISTRO EN EL SISTEMA NACIONAL DE
TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL.

CASO SOSPECHOSO: Cuando uno o mas de los resultados de los examenes de
tamizaje metabodlico realizados a un individuo, muestra valores considerados
positivos, vale decir fuera de los rangos considerados de normalidad, se considera
sospechoso y debe verificarse su condicion positiva y de ser posible el nivel de

riesgo atribuible por medio de exdmenes comprobatorios.

CASO POSITIVO: Es el que cumple con todos los pardmetros reconocidos para el

diagnostico de la patologia de tamizaje metabolico neonatal.

2.2.3.4.1 RED DE ATENCION A CASOS CONFIRMADOS Y EN PROCESO
DE DIAGNOSTICO

2.2.3.4.1.1 AREA DE TRIAJE EN EL CENTRO NACIONAL DE TAMIZAJE
NEONATAL

Constara de un profesional en capacidad de orientar los casos positivos al equipo

multidisciplinario mas cercano. Desde el momento mismo del diagndstico en el cual
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podra establecer tratamiento de emergencia y referencia inmediata a los especialistas

correspondientes dependiendo de la necesidad.
2.2.3.4.1.2 TRIAJE EN EL NIVEL REGIONAL

El responsable regional coordinara en forma inmediata y secuencial el seguimiento de
la patologia diagnosticada con el equipo multidisciplinario de manejo de casos mas cercano Yy con el
proveedor definido de medicamentos y productos nutricionales especificos asi como

los procedimientos quirdirgicos que se requieran.

2.2.3.4.1.3 ATENCION EN HOSPITAL DE ESPECIALIDADES POR EQUIPO
MULTIDISCIPLINARIO

Para la atencion integrada e integral a los pacientes portadores de la patologia de

tamizaje neonatal, y estara conformada por:

Pediatra especialista encargado del seguimiento de estos nifios.

Especialista en nutricion

Neurologo infantil

Endocrinologo infantil

Psicologo (evaluacién del Cl, apoyo psicoldgico a padres, hermanos)
Trabajadora social: educacion, apoyo social para adquirir el tratamiento.
Genetista: valoracion del paciente y consejo genético.

LABORATORIO ESPECIALIZADO, que realice los examenes

confirmatorios.

© N o g b~ w Db E

9. Disponibilidad de equipo para cintigrafia de tiroides, para detectar aplasia,
hipoplasia o ectopia tiroidea que es la causa mas frecuente de hipotiroidismo

congénito.
2.2.3.4.2 NIVEL DE RIESGO

Toda la patologia de tamizaje metabolico neonatal es una emergencia vital, dada la
urgencia de su tratamiento inmediato con el fin de obtener la detencidn del proceso

morbido, por acumulacion de metabolitos nocivos para la funcion cerebral (GE Y
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FCU), la falta de desarrollo cerebral (HC) y el riesgo de muerte por crisis adrenal
(HSC).

Prueba de

tamizaje
neonatal

PR,
POSITIVA Negativa
p
I 1 I
1 - 1 N
Pruebas de Pruebas de Cuidados de
verificacion verificacion control de nifio
positiva negativa g sano
|

REFERENCIA PARA
MANEJO ESPECIALIZADO
“EQUIPO
MULTIDISCIPLINARIO”

TRATAMIENTO
Y MONITOREO
DE POR VIDA

Triaje
Nacional

Responsable Responsable
Regional — Local

Grafico N° 22 Analisis y manejo de los casos de Tamizaje Neonatal segun resultados de laboratorio
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabélico Neonatal - 2011

En vista de que el dafio acontece dentro de un plazo maximo del primer mes de vida,
la deteccidn de la persona con resultado de tamizaje sospechoso o positivo es motivo
de movilizacion urgente y con maxima prioridad de los recursos del Programa
Nacional de Tamizaje y de los mecanismos de control epidemioldgico del Sistema

Nacional de Salud, para su ubicacién y manejo inmediato.
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2.2.3.4.3 SEGUIMIENTO DE CASOS POSITIVOS Y PORTADORES
2.2.3.4.3.1 HIPOTIROIDISMO CONGENITO

Para los nifios nacidos a término se han considerado los siguientes valores (se
resaltan aquellos que corresponden al tiempo estimado de realizacion del tamizaje
neonatal):

PUNTO DE CORTE ESTABLECIDO PARA EL INICIO DEL PROGRAMA
NACIONAL DE TAMIZAJE NEONATAL EN EL ECUADOR, TANTO DE
MUESTRA DE TALON COMO DE CORDON UMBILICAL:

e <10 pUI/L de TSH = Negativo para Hipotiroidismo Congénito
e >10 pUI/Ly <20 pUI/L de TSH = Sospechoso para Hipotiroidismo Congénito
e >20 pUI/L de THS = Positivo para Hipotiroidismo Congénito

Valores de las hormonas tiroideas en nifios nacidos a término

T4 total ug/dL (= DE) TSH uUI/L
Sangre de cordon 8,2 (1,8) 2,420
12 — 72 horas de edad 19,0 (2,1)
2 — 4 dias de edad 20-25
3 — 10 dias de edad 15,9 (3)
11 — 20 dias de edad 12,2 (2)
21 — 45 dias de edad 12,1 (1,5)
46 — 90 dias de edad 10,2 (1,9)
6 semanas de edad <25-6,3
6 — 20 semanas de edad 1,7-9,1

Cuadro N° 5 Valores de las hormonas tiroideas en nifios RN a término
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabdlico Neonatal - 2011

Los prematuros tienen referencias diferentes

MANEJO CLINICO DEL HIPOTIROIDISMO CONGENITO
INDICACIONES DE MANEJO

Inmediato en caso de presentar diagnostico positivo. Cada semana posterior a la

semana sexta de vida disminuye en 3 puntos el Cociente Intelectual (Cl).
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Si la evaluacion sérica de la funcion tiroidea indicara concentraciones bajas de T4 y
concentraciones altas de TSH se confirmard el diagndstico de hipotiroidismo

primario. La conducta que se tomara con los resultados obtenidos sera la siguiente.

» Si los valores de T4 estan bajos para el punto de corte escogido y los valores
de TSH estan elevados (>20 pUI/L), se repetira el analisis sérico tan pronto
como sea posible, si los resultados se mantienen, se diagnostica HC y se

inicia el tratamiento.

» Si los valores de T4 estan bajos para el punto de corte escogido y los valores
de TSH estan ligeramente elevados (> 10 y < 20 upUI/L), se repetira el
andlisis sérico tan pronto como sea posible, si los valores de T4 siguen bajos
y la TSH sigue elevada (> 20 pUI/L), se diagnostica HC y se inicia el
tratamiento. En cambio, si los valores de T4 Y TSH resultan normales, se

diagnostica hipotiroidismo transitorio que no requiere tratamiento.

> Si los valores de T4 estan bajos para el punto de corte escogido y el valor de
TSH es normal, debe repetirse el andlisis sérico tan pronto como sea posible,
si los resultados se repiten debe considerarse hipotiroxinemia transitoria,
hipotiroidismo central, deficiencia de tiroglobulina o déficit aislado de T4,
tiene que vigilarse al nifio estrechamente y si la clinica es consistente con

hipotiroidismo central, iniciarse tratamiento.

» Si los valores de T4 son normales para el punto de corte escogido y el valor
de TSH esté elevado debe considerarse: hipotiroidismo congénito transitorio
0 permanente leve, deterioro en la maduracion del eje hipotalamo-hipofisario,
resistencia a la TH o sindrome de Down, debe volverse a determinar el
analisis sérico en dos semanas y, si los valores de TSH se normalizan, no dar
tratamiento. Si persiste la elevacion de TSH (> 20 pUI/L), alin con T4

normal, se diagnostica HC y se inicia el tratamiento.
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» Si los valores de T4 estan bajos (< 3 ug/dL) debe considerarse si se trata de
un nifio de bajo peso al nacimiento (<1500g) o de muy bajo peso al
nacimiento (1000g), verificar su edad gestacional o el estado de salud del
nifio (patologias intercurrentes), repetir el analisis sérico en dos semanas y, en
casi de persistir los niveles deprimidos de T4 y de haber aumentado la TSH
en relacion al valor inicial del screening, diagnosticar HC y empezar el

tratamiento.

» Todos los nifios con valores sospechosos (> 10 pUI/L) seran remitidos
INMEDIATAMENTE desde cualquier nivel de atencion a un especialista de

endocrinologia pediétrica.

» Debe volverse a realizar una historia clinica completa que trate de incluir el
estado tiroideo prenatal de la madre y la historia familiar, asi como un nuevo

examen fisico.

» Debe darse especial énfasis en la educacion continuada a los padres y al

personal de salud que maneja nifios.

El tratamiento de eleccion es la hormona tiroidea. El estado eutitoideo del nifio en
cuestion debe tratas de conseguirse tan pronto como sea posible, ya que el
prondstico cognitivo depende de que tan oportunamente se haya empezado la
terapéutica, esto es particularmente critico para los casos severos de HC (T4 total
<5 ug/dL).

La meta del tratamiento es normalizar el valor de T4 en alrededor de dos semanas
y la TSH en alrededor de un mes. La dosis inicial recomendada es de 10-15 ug/kg
de levotiroxina (dependiendo de la severidad del hipotiroidismo inicialmente
detectado). En el largo plazo, la evaluacion del desarrollo cognitivo es
fundamental para evidenciar el reflejo de la terapia tiroidea de substitucion.
Durante el tratamiento, el valor sérico total de T4 debe mantenerse por encima de

la mitad del rango de referencia para la edad durante los primeros tres afios de
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vida. Asi mismo, durante esos tres anos, los valores de TSH deben mantenerse
entre 0,5 — 2,0 pUI/L.

Durante el seguimiento, el examen clinico incluye la valoracion del crecimiento y
desarrollo y debe hacerse mensualmente durante los primeros tres afios de vida.
Debe considerarse que estos nifios parecen tener un riesgo ligeramente
incrementado de presentar otras anomalias congénitas (10% en comparacién con
el 3 % de la poblacion general) y esas deben investigarse. Entre las de mayor
Importancia se citan las cardiovasculares: estenosis pulmonar, defectos del septum

auricular y ventricular, entre las mas frecuentes.

Estos nifios requieren someterse frecuentemente a det6erminaciones de

laboratorio seriadas de hormonas tiroideas. Se recomienda procedes asi:

Luego del inicio del tratamiento: primera, segunda y cuarta semana
Después, cada 1 6 2 meses durante los primeros 6 meses de vida
Mas adelante, cada 3 6 4 meses entre los 6 meses Yy tres afios de edad,

Luego cada 6 a 12 meses hasta que se complete el crecimiento.

YV V V V V

Finalmente, con intervalos méas cortos de los descritos, si los resultados
obtenidos son anormales, ha cambiado la dosis o la fuente de origen de la
medicacion, Cuando se hayan hechos cambios en la dosificacion de
levotiroxina, la determinacién sérica de T4 y TSH debe hacerse a las

cuatro semanas.

2.2.3.4.3.2 GALACTOSEMIA

La primera descripcion detallada de Galactosemia Cléasica fue realizada por Goppert

en 1917. En 1977 (H. Levy y Shurin S.), describen infecciones severas en recién

nacidos afectados “por galactosemia. Al igual que en nuestro medio, la mayoria de

neonatos con bacteriemia y meningitis mueren por sepsis severisima por E. coli. De

esta manera una sepsis puede enmascarar una galactosemia y viceversa y el nifio

fallecer sin el diagndstico adecuado. Se postuld que el metabolismo energeético es

esencial para la fagocitosis normal y que desordenes metabolicos, especialmente en
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la glicogenolisis en pacientes galactosémicos, podrian explicar la susceptibilidad de

dichas personas a contraer infecciones severas, como, septicemia y meningitis.

El compromiso hepéatico del galactosémico se manifiesta por ictericia, con
predominio de bilirrubina directa, puede presentarse también hepatomegalia,

insuficiencia hepatocelular y prolongacion del tiempo de coagulacion.

El paciente con deficiencia de galactosa-1-fosfato uridil transferasa presenta un
cuadro clinico no muy diferente al de la intolerancia a la fructosa y la tirosinemia. En
el diagndstico diferencial de proteinurias y aminoacidurias de origen oscuro, debe

también tenerse presente ésta entidad.

En caso de sospecha de galactosemia, se debe ordenar una prueba de azlcares
reductores en orina (Benedict); si ésta es positiva se puede tratar de glucosa, fructosa,
pentosa 0 galactosa. La glucosuria se descarta con la tira reactiva; la fructosa

mediante la prueba de Selivanoff y las pentosasurias son generalmente asintomaticas.

Si las pruebas anteriores conducen a la sospecha de galactosemia, se pueden retirar
de la dieta del paciente los productos lacteos; si luego de esto el Benedict se
negativiza y se hace positivo cuando se restaura la dieta lactea, existe una altisima

probabilidad de que se trate de una galactosemia.

Los recién nacidos, pueden presentar galactosuria de hasta 60 mg/dL durante la
primera semana; por lo tanto, en estos casos la galactosuria no se considera
patognomdnica. Ademas, en los nifios de bajo peso al nacer no es infrecuente
encontrar galactosuria asociada con melituria; en consecuencia el diagnéstico de

galactosemia no se debe hacer en base a la presencia de galactosa en orina solamente.

En el laboratorio se realiza luego la cromatografia en capa fina para la identificacion
de la galactosa en orina y si ésta es positiva, se procede a los andlisis enzimaticos,

para definir de cual de los tres tipos de galactosemia se trata.

Ademas, existen dos exdmenes paraclinicos fundamentales, uno cuantitativo y otro

cualitativo. EI mas sencillo, como tamiz genético, es la determinacion cualitativa de
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la deficiencia en los globulos rojos de la galactosa-1-P-uridil-transferasa. La muestra

sigue la via del proceso de tamizaje neonatal metabdlico.

En el examen cualitativo, al incubar la muestra con el sustrato y una coenzima, ésta
se vuelve fluorescente dependiendo de la presencia o ausencia de la enzima
galactosa-1-fosfato uridil transferasa. En portadores heterocigotos, se observa una

fluorescencia débil.

El examen cuantitativo confirma el diagnostico de la galactosemia congénita por
deficiencia de uridil transferasa. Si la prueba de transferasa es normal, se procede a

hacer las determinaciones de epimerasa y de galactocinasa.

TRATAMIENTO: EIl contenido de lactosa en la leche es de 4-6%, y en el yogur de
2-3%; el 40% de la lactosa que contienen estos alimentos se convierte en galactosa;
por tanto, el tratamiento se de orientar a la supresion de éstos alimentos, asi como de
aquellos productos artificiales que contienen galactosa. Para prevenir la acumulacién
de galactosa-1-fosfato y sus metabolitos en los tejidos, es indispensable una dieta
estricta carente de lactosa. Se puede sugerir la dieta modelo que aparece a
continuacion, porque en una investigacion ejecutada con 41 nifios galactosémicos
demostro ser eficaz para el tratamiento de éste tipo de pacientes. Es indispensable
considerar que productos como galletas, embutidos, helados, chocolates, pasteles,

contienen leche y deben ser suprimidos de la dieta
Los bebés pueden ser alimentados con:

» Fbérmulas maternizadas a base de soya
» Foérmula a base de carne o Nutramigen (una férmula a base de hidrolizado de
proteina)

» Otras leches maternizadas libres de lactosa.
Se recomiendan ciertos suplementos de calcio.

Existen opiniones contradictorias, sobre la utilizacién de la leche de soya, para el

tratamiento de la galactosemia. Schwars afirma que la leche de soya contiene
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carbohidratos complejos, alfa galactosidos, tales como la estaquilosa y rafinosa, los
cuales en su metabolismo final se convierten en galactosa generando altos niveles de
galactosa-1-fosfato; opinion contraria tienen Gitzelmann, Brennemann, Bonilla,
Salazar, quienes han demostrado suficientemente que no hay acumulacion de

galactosa-1-fosfato en eritrocitos, a niveles peligrosos.

Finalmente, podemos destacar otras terapéuticas adicionales, que consisten en
controlar las infecciones y hemorragias, corregir desequilibrios hidroelectroliticos y

buscar el equilibrio emocional del paciente.

Estudios a largo plazo en pacientes galactosemicos han demostrado que la utilizacion
de una dieta libre de lactosa, lleva a que el paciente adquiera patrones normales en

cuanto al desarrollo fisico y psiquico.

Se ha encontrado que las lesiones renales y hepaticas con el tratamiento dietético,

regresan en cuatro o cinco meses.

El tratamiento precoz produce muy buenos resultados con respecto al desarrollo
intelectual y de la personalidad. EI seguimiento de 45 nifios galactosémicos durante
23 afos, le permitio concluir a Fischler que en una dieta carente de lactosa, iniciada
precozmente en nifios galactosémicos, hay desarrollo excelente del intelecto y de la

personalidad.

El tratamiento debe instaurarse antes del primer mes de vida y mantenerse
indefinidamente 0 como minimo hasta que se haya alcanzado un desarrollo fisico y
neurolégico adecuado. El prondstico cuando la galactosemia es transitoria es casi
siempre favorable, pero los pacientes deben seguirse al menos durante un afo, para
vigilar la posible aparicion de complicaciones hepaticas a largo plazo que ocurren en
aproximadamente un 6% de los casos. Ademas, los resultados a largo plazo son algo
desalentadores en lo que se refiera al C.I. que se mantiene bajo a pesar de un
tratamiento precoz y adecuado. En algin caso aislado, se ha utilizado el

metilfenidato (10 mg dos veces al dia) para el tratamiento de la hiperactividad y
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déficit de la atencion, pero no hay estudios clinicos controlados que apoyen este

tratamiento.

En la prevencion, se consideran los antecedentes familiares, una vez que se hace el
diagnostico de galactosemia, se recomienda la asesoria genética para los otros
miembros de la familia esto les ayudara a tomar decisiones informadas sobre
planificacion familiar y embarazo les orientard ademas a realizarse de ser posible la

deteccion prenatal del trastorno y deteccién de heterocigotos portadores.

Experimentalmente se ha demostrado la toxicidad de la galactosa transplacentaria en
ratas; por tanto, se recomienda restringir el consumo de leche a las madres de hijos

galactosémicos, con el fin de evitar el riesgo de dafio cerebral en el Gtero.

Otro dato interesante es que la lactosuria es un hallazgo comin en las mujeres
embarazadas debido a la biosintesis de la lactosa secretada por las glandulas

mamarias al inicio del 2° trimestre de embarazo.

Una dieta muy estricta contiene unos 40 mg de galactosa al dia, y en funcion del
tamafio corporal, la ingesta diaria probablemente no deberia contener nunca méas de
50 mg de galactosa en el lactante contraindicAndose la lactancia materna inclusive,
150 — 200 mg en el nifio y 250 — 300 mg en el adulto, pero puesto que no se conoce
exactamente la cantidad de galactosa que puede ingerirse sin que resulte toxica para
el higado, el rifién o el sistema nervioso central, debe procurarse que los pacientes

organicen su dieta para ingerir la menor cantidad posible de galactosa.

Recomendaciones generales para el uso de alimentos en la dieta de la galactosemia.

ALIMENTOS DE LIBRE ALIMENTOS PARA
UTILIZACION USAR BAJO CONTROL _
BEBIDAS
Café, vino, cerveza, té Bebidas carbdnicas Cualquier bebida con leche,
lactosa, caseinato  calcico,
caseinato sodico.
LECHE Y DERIVADOS

Férmulas lacteas sin lactosa y cuyas | Productos confeccionados | Leche y derivados (Flanes,
proteinas proceden de la soya con harina de soya cremas, yogurts, quesos, etc.)
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| Bebidas con leche

CEREALES

Trigo, cebada, avena,
maiz, avena, arroz.

Toda pasta manufacturada sin leche:
(fideos, macarrones, espaguetis),
pan, canguil sin mantequilla, etc.

centeno,

Harina de soya

Todos los manufacturados con
leche

REPOSTERIA

Gelatina, todos los manufacturados
con productos sin leche

Todos los manufacturados con
leche o derivados de la leche.

HUEVOS

Todos

| Recetas con leche

GRASAS

Tocino, manteca de cerdo, margarina

Mantequilla. Nata. Margarina

remolacha, coliflor, apio, cardo, col,
lechuga, champifién, perejil, rabano,
berenjena, zanahoria, cebolla,
brécoli, repollo, pepino, nabo, papa,
espinaca, vainita.

pimientos, puerro, tomate.

sin leche, aceites vegetales con leche. Productos con
caseinato.  Mantequilla de
cacahuete con leche

VERDURAS

Alcachofa, esparrago, calabacin, | Calabaza, col de Bruselas, | Arvejas

AZUCARES/ENDULCORANTES

Azlcar de cafia, Jarabe de maiz,
miel, mermeladas de  frutas
permitidas, jarabe de arce, sacarina

Mermeladas de frutas a
controlar, cacao

Jarabe y melaza de manzana
Edulcorantes con lactosa
Mermeladas de
prohibidas

Caramelos “toffe”

frutas

CARNES / PESCADOS/ AVES

Res, pollo, ternera, cordero, cerdo,
jamon, pescado, marisco

Conservas y cocinados con

leche  (vigilar  embutidos,
jamén York, etc.)
Visceras:  sesos,  rifiones,

higado, pancreas, garbanzo.

LEGUMBRES/SEMILLAS

Cacahuetes, nueces. Aceitunas

Pipas de girasol, de zambo
y de zapallo

Leguminosas. Garbanzos,
lentejas, frejoles. Avellanas

FRUTAS/JUGOS

Todos los jugos sin lactosa, o de
frutas no prohibidas. Albaricoque,
aguacate, cereza, melén, limon,
naranja, manzana, mango, platano,
pera, melocoton, fresa, toronja, uva.

Arandano, ciruela, Kiwi,
papaya, sandia.

Todas las conservas con
lactosa: datiles secos, higos,
ciruelas pasas, papaya, pasas.

Cuadro N° 6 Guia Dietética para Nifios con Galactosemia.
Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabdlico Neonatal - 2011
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Alimentos libres de galactosa: Carnes, pescados, huevos, grasas, aceites vegetales,
cereales, miel, sacarosa, mermeladas, margarinas sin leche, aguas minerales, bebidas
carbonicas, té, y café, no contienen galactosa o lo hacen en cantidades
insignificantes, por lo que si no son cocinados con leche o derivados, o edulcorantes

con lactosa, pueden ser utilizados sin restricciones en la dieta diaria de los pacientes.

Productos manufacturados con contenido desconocido de galactosa: Es frecuente la
presencia de lactosa como edulcorante en los medicamentos especialmente
homeopaticos y por ello debe comprobarse su composicion en la etiqueta también en
algunos productos como el lactobionato de calcio o en forma de saborizantes o
edulcorantes artificiales. Los medicamentos con lactosa pueden ser usados en

periodos muy cortos, si fueren indispensables.
2.2.3.4.3.3 FENILCETONURIA

Antes de iniciar un tratamiento nutricional debe confirmarse el diagnostico
bioquimico con métodos cuantitativos para la determinacion de fenilalanina. Debe

realizarse estudios para descartar déficit de biopterina y pterinas.

El tratamiento dietético se usé por primera vez en la FCN en 1951 (Bickel 1953). Al
poco tiempo, se hizo evidente que el tratamiento era eficaz en la prevencion o
reduccion de la incapacidad mental (Bickel 1954; Murphy 1959; Woolf 1955) y que
era aconsejable el tratamiento temprano (Hudson 1970; Smith 1974).

La fenilalanina se encuentra en cantidades significativas en alimentos como la leche,
los huevos y otros alimentos comunes. Ademas se encuentra en el edulcorante
Nutrasweet (aspartamo). El tratamiento consiste en una dieta restringida de FA vy el
uso de una formula especial para bebés con fenilcetonuria que se puede usar durante
toda la vida como fuente de proteina, con un contenido extremadamente bajo en
fenilalanina y balanceada con respecto a los aminoacidos esenciales restantes,
excluyendo de forma permanente todos los alimentos de origen animal y derivados

de éstos.
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Lofenalac es una leche en polvo infantil para bebés con fenilcetonuria que se puede
usar durante toda la vida como fuente de proteina, con un contenido extremadamente
bajo en fenilalanina y balanceada con respecto a los aminoacidos esenciales
restantes. Existen otras formulas sin fenilalanina como son PHENEX 1 Y PHENEX
2 0 MAXAMAID — MAXAMUN.

» El tratamiento nutricional inicial debe basarse en los niveles de fenilalanina
en sangre: FA <6 mg/dl en sangre al diagnéstico: LECHE MATERNA
EXCLUSIVA (LME) con controles de FA sangre cada semana.

» FA 6 a 10 mg/dl en sangre: restriccion de proteinas al 50%. LME o
maternizada 50% y leche libre de FA (LLFA) 50%, controles de FA en

sangre cada semana.

» FA >10mg/dl en sangre: suspender LM 0 Leche maternizada y dar LLFA.
Controles semanales de FA; cuando el valor alcance a 5mg/dl se introduce la
FA 'y se seguira de acuerdo a la tabla nutricional de estos pacientes.

» Es necesario suplementar minerales y vitaminas (Vit D, Hierro, Zinc Calcio).

El hecho de tomar suplementos, como el aceite de pescado, para reemplazar los
acidos grasos de cadena larga faltantes de una dieta estandar libre de fenilalanina
puede ayudar a mejorar el desarrollo neuroldgico, incluyendo la coordinacion motriz
fina. Asimismo, se pueden necesitar otros suplementos especificos, como el hierro o

la carnitina.

Actualmente se recomienda que esta dieta sea mantenida de por vida (MRC 1993;
NIH 2000). El objetivo de la dieta es lograr concentraciones de fenilalanina en
sangre dentro de los niveles recomendados (MRC 1993) y promover un crecimiento

y desarrollos normales. La dieta de FCN consta usualmente de:
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1)

2)

3)

4)

Exclusion de alimentos con alto contenido proteico — entre ellos, los
alimentos que contienen concentraciones elevadas de fenilalanina, por

ejemplo la carne vacuna, el pescado, el queso, la soja y las nueces.

Libre uso de alimentos que contienen cantidades minimas de fenilalanina —
estos incluyen grasas, azucares, algunas frutas y hortalizas y productos
especiales de prescripcion bajos en proteina. Estos proporcionan fibra,

variedad y energia esencial en la dieta.

Intercambios de 50 mg de fenilalanina — la fenilalanina es un aminoacido
esencial y no puede ser excluida totalmente de la dieta. Los alimentos que
contienen concentraciones inferiores de fenilalanina, por ejemplo la papa y
los productos de cereal son medidos cuidadosamente para proporcionar la
fenilalanina en la dieta. La tolerancia a la fenilalanina es variable, segun el
grado individual de actividad de fenilalanina hidroxilasa y se mide a través de
andlisis de sangre frecuentes. En los nifios pequefios con FCN, esta tolerancia
puede ser de sélo tres intercambios por dia, equivalentes a 150 mg de

fenilalanina 0 1,5 g de proteina.

Sustituto proteico — para asegurar que se consuma un sustituto proteico que,
conjuntamente con la dieta, promovera un crecimiento y desarrollo normales,
prevendra la descomposicion de la proteina corporal (catabolismo) y
permitira la estabilizacion del nivel de fenilalanina. También se ha
demostrado que el sustituto proteico excesivo puede contribuir a la obesidad.
Los sustitutos proteicos son costosos y de sabor desagradable; por
consiguiente, es importante evaluar su dosificacion y la distribucion a lo largo

de un periodo de 24 horas.

Para los nifios con FCN, las guias del Reino Unido y USA actuales
recomiendan una cantidad total de ingesta de aminoacidos de al menos 3
g/kg/dia en los nifios menores de 2 afos de edad y de 2 g/kg/dia en los nifios

mayores de 2 afios de edad, que son mayores que las recomendadas para la

70



poblacion en general por varios factores: la absorcion y oxidacion rapida de
los aminodacidos (Gropper 1993); y la proteina corporal reducida en los nifios
con FCN (Allen 1996), para prevenir un mayor transporte de fenilalanina a
través de la barrera hematoencefalica (Pietz 1999) y para reducir los niveles

de fenilalanina en sangre.

_ Controlados Permitidos

Carne de wvaca, pollo, | Leche, yogurt, crema de leche | Verduras: todas

pescado

Frutos secos, soya Frutas: banana Frutas: todas, frescas o en
almibar

Harinas, pan, galletas | Verduras: papa, batata, | Cereales: maicena,

comunes brécoli,  coles,  espinaca, | tapioca

esparragos, maiz, palta

Huevo, queso Cereales y arroz Grasas: aceite, manteca,
margarina

Edulcorantes: aspartamo Bebidas: agua, soda,
infusiones, jugos,
gaseosas

AzUcar, mermeladas, miel
Sal

Hierbas, especias

Cuadro N° 7 Guia Dietética para Nifios con Fenilcetonuria.

Fuente: MSP - Protocolo de Tamizaje Metabolico Neonatal - 2011
Se ha postulado que los nifios y nifias fenilcetonuricos pueden dejar su dieta especial
al llegar a la edad escolar dado que el sistema nervioso ya esta desarrollado y los
niveles altos de fenilalanina no pueden dafarlo. Otros estudios han mostrado que
algunos nifios y nifias que han dejado la dieta a esta edad muestran descenso en los
tests de inteligencia.

Se pueden aplicar recursos sencillos como la comparacion con el semaforo, para

recomendar o evitar alimentos de la dieta.
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Ante la limitacion en la ingesta de proteinas de alta calidad bioldgica es necesario
utilizar formulas comerciales formadas por mezclas de aminoacidos pero exentas de

fenilalanina.

Existen diferentes preparados en el mercado. Estos sustitutos de proteinas son un

componente integral para el éxito del tratamiento.

La lactancia materna asociada al tratamiento con férmulas especificas ha probado ser

adecuado para el control de niveles de fenilalanina y del crecimiento.

LA VACUNACION, LOS CUADROS INFECCIOSOS Y QUIRURGICOS
producen stress fisioldgicos y por ende inducen un aumento en los niveles

plasmaticos por el catabolismo proteico que producen.
2.2.3.4.3.4 HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

El objetivo del tratamiento es normalizar los niveles hormonales, lo cual se hace
tomando diariamente una forma de cortisol (hidrocortisona + fludrocortisona). Las
personas necesitan dosis adicionales de medicamentos durante momentos de estrés,

como por ejemplo enfermedad grave o cirugia.

El equipo multidisciplinario evaluard e informara a los padres o cuidadores, acerca
del sexo de un bebé con genitales ambiguos mediante los examenes que se requieran.
Se deben practicar varias cirugias correctivas a nifias con genitales externos de

apariencia masculina a partir del primer mes para corregir la apariencia anormal.

Los padres de nifios con este trastorno deben ser conscientes de los efectos
colaterales de la terapia con esteroides. Deben informar al médico sobre cualquier
signo de infeccion y estrés porque el nifio puede necesitar mas medicamentos. Los
esteroides no se pueden suspender de manera subita, ya que puede provocar

insuficiencia suprarrenal.
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Tamizaje

Dosaje de 17 hidroxiprogesterona (17-OHP) en sangre sobre papel filtro,
preferentemente entre los 2-4 dias de vida. (Los prematuros tienen valores normales
mas altos). En sangre de cordon los valores normales son de hasta 170 nmol/L. A los
3 dias de vida descienden a menos de 3 nmol/L. Los RN afectados presentan mas de
200 nmol/L.

Las formas perdedoras de sal tienen valores mas altos de 17-OHP. Las formas no
clasicas de HSC tienen valores normales de 17-OHP. EIl diagndéstico se realiza con
una prueba de estimulacion con corticotrofina. Hay que tener presente los resultados
falsos positivos y negativos. Cuando la embarazada recibié mas de un esquema
completo de corticoides para maduracion pulmonar, se aconseja repetir el tamizaje

durante la segunda semana de vida del prematuro.
TRATAMIENTO:

Reemplazo hormonal, inhibidores de los andrégenos y cirugia estética de las nifias

virilizadas alrededor de los 6 meses de edad.
Grupos de apoyo:

» www.medhelp.org/nadf/
» www.magicfoundation.org

» www.caresfoundation.org
Expectativas (prondstico):

Las personas que padecen esta afeccion generalmente gozan de buena salud. Sin

embargo, pueden ser de talla corta, incluso con tratamiento.

Los hombres tienen una fertilidad normal, las mujeres pueden mostrar disminucion
en el tamafio de la abertura de la vagina y disminucion de la fertilidad. Las personas

con este trastorno deben tomar medicamento de por vida.
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Sin tratamiento, la crisis suprarrenal puede llevar a la muerte en cuestion de 1 a 6

semanas después del nacimiento.
Complicaciones

» Genitales externos anomalos en las mujeres (los 6érganos internos son
normales).

» Crisis suprarrenal con hiponatremia (por pérdida aguda de sodio) y shock

(especialmente en recién nacidos).

Desarrollo prematuro de caracteristicas sexuales masculinas.

Hipertension arterial

Hipoglucemia

Talla corta, a pesar del crecimiento temprano y rapido durante la infancia.

Efectos secundarios de corticoesteroides usados como tratamiento.

VvV V V V V V

Tumores en los testiculos de hombres adultos.
Situaciones que requieren asistencia medica

La persona debe consultar con el médico si su hijo presenta sintomas de este
trastorno. Si la persona tuvo un nifilo con este trastorno o tiene antecedentes
familiares de la enfermedad y planea tener otros hijos, debe hablar con el médico
antes de concebir. La asesoria genética es importante si tiene antecedentes de

hiperplasia suprarrenal congenita.

2.2.3.4.4 ASPECTOS DE PROMOCION DE LA SALUD Y DE EDUCACION
PARA CAMBIO DE COMPORTAMIENTO

2.2.3.4.41 PROMOCION DE LA SALUD.- Sobre el concepto de promover
habitos de vida y ambientes saludables, se debe desplegar una consejeria general a la
poblacion con el afan de concientizar en su conocimiento para la aplicacion y
demanda efectiva del derecho a la salud plena y buen vivir, limitando la presencia de
los efectos deletéreos de la patologia tributaria del tamizaje neonatal y su manejo

eficiente en la perspectiva de una poblacion libre o controlando los efectos de
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discapacidades prevenibles por las acciones desarrolladas en el programa nacional de

tamizaje neonatal (PNTN).
2.2.3.4.4.2 COMUNICACION PARA CAMBIOS DE COMPORTAMIENTO

El empoderamiento de la poblacién, de los conocimientos provenientes del PNTN,
para ejercer el autocuidado y la demanda de su derecho a la atencion integral a los
trastornos prevenibles por el tamizaje neonatal, es motivo de una propuesta de
intervencion comunicacional, tanto en los niveles en los que se realiza el TN, como
en los niveles de informacion general de la poblacion, con énfasis en las nuevas
generaciones que seran quienes confronten individual y colectivamente la presencia

de la patologia prevenible a través del TN.

Para desarrollar paulatinamente la inclusion del criterio de promocion.

2.3 DEFINICIONES DE TERMINOS BASICOS
Accion: Actividad utilizada para realizar una funcion o producir un efecto.
Afeccion: Proceso patoldgico que afecta a todo o parte del cuerpo humano.

Andlisis: Separacion de sustancias en las partes que las integran y determinacion

de la naturaleza, propiedades y composicion de sus elementos.
Casuistica: Registro y estudio de los casos de cualquier enfermedad.

Diagnostico: Identificacion de un proceso o enfermedad mediante la evaluacién
especifica de signos clinicos, sintomas, anamnesis, pruebas del laboratorio y

técnicas especiales.

Discapacidad: Pérdida, ausencia o reduccién observable y medible de la

capacidad fisica o mental.

Disgenesia: Formacion anormal o defectuosa de un érgano o parte del mismo,

sobre todo durante el desarrollo embrionario.
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Ejecucion: Categoria del comportamiento de enfermeria, en la que se inician y

completan las acciones necesarias para cumplir el plan de asistencia sanitaria.

Enfermedad: Estado andmano de la funcién vital de cualquier estructura, parte o

sistema del organismo.

Enzima: Proteina producida por las células vivas que cataliza las reacciones

quimicas de la materia organica.

Esplenomegalia: Aumento anormal del tamafio del bazo, como el asociado a
hipertensién portal, anemia hemolitica, enfermedad de Niemann-Pick o

paludismo.

Extraccion de sangre: Procedimiento médico, para la deteccion de posibles

enfermedades al realizar los oportunos andlisis a la muestra de sangre obtenida.

Fenilalanina: Aminoécido esencial necesario para el crecimiento normal y
desarrollo de lactantes y nifios y para el metabolismo proteico normal durante

toda la vida.

Galactosa: Azucar simple presente en la forma dextrégira en la lactosa (azlcar
de la leche), membranas de las células nerviosas, remolacha azucarera, gomas y

algas marinas y, en su forma levégira, en el mucilago de linaza.

Genitales Ambiguos: Genitales externos que no son normales ni presentan las
caracteristicas morfoldgicas tipicas de ninguno de los dos sexos, como sucede en

el seudohermafroditismo.

Hiperactividad: Cualquier actividad aumentada anormalmente que afecta a todo

el organismo o a un érgano determinado, como el corazon o el tiroides.

Hipoglucemia: Concentracion de glucosa plasmatica inferior a la normal
causada habitualmente por la administracion de insulina en exceso, por una
secrecion excesiva de insulina desde los islotes pancreaticos o por una deficiencia

dietética.
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Hiponatremia: Concentracion de sodio plasmatico inferior a la normal, causada
por la excrecion inadecuada de agua o por un exceso de agua circulante en el

torrente sanguineo

Hipotonia: Alteracidén caracterizada por un tono o tensién disminuidos que

puede afectar a cualquier estructura corporal.

Ictericia: Coloracion amarillenta de piel, mucosas y esclerdtica, producida por

una cantidad de bilirrubina en sangre superior a la normal.
Irritabilidad: Estado caracterizado por excitabilidad o sensibilidad anormales.
Letargo: Estado o cualidad de ser indiferente, apatico o adormecido.

Metabolito: Sustancia producida por accion del metabolismo o que es necesaria
para un proceso metabdlico. Un metabolito esencial es aquel que es necesario

para un proceso metabdlico vital.

Microcefalia:  Anomalia congénita caracterizada por las dimensiones
anormalmente reducidas de la cabeza en relacion al resto del cuerpo, y por el

hipodesarrollo del cerebro, produciendo cierto grado de retraso mental.

Morbilidad: Cantidad de individuos que son considerados enfermos o que son

victimas de enfermedad en un espacio y tiempo determinados.

Mortalidad: Tasa de fallecimiento, que refleja el nimero de muertes por unidad
de poblacion en una determinada region, grupo de edad, enfermedad u otra
clasificacion, normalmente expresada como muertes por 1.000, 10.000 o
100.000.

Neonatal: Periodo de tiempo que cubre los primeros 28 dias siguientes al

nacimiento.

77



Prevencion: Cualquier accion dirigida a prevenir la enfermedad y a favorecer la
salud para evitar la necesidad de una asistencia sanitaria primaria, secundaria o

terciaria.

Programa: Secuencia de instrucciones, escritas en lenguaje informatico de

programacion, que controla la funcién de un ordenador.
Puncion: Herida u orificio realizado al puncionar.
Registro: El acto de la recogida de datos en los registros o gréficos

Resultado: Estado de un paciente al final del tratamiento o de un proceso de
enfermedad, en el que se incluyen el grado de bienestar y la necesidad de

continuar siendo cuidado, medicado, apoyado, aconsejado o educado.

Seguimiento: Categoria del comportamiento de enfermeria, en la que se inician y

completan las acciones necesarias para cumplir el plan de asistencia sanitaria.

Tamizaje: Denominado también Screening o Cribado, es utilizado para indicar
una estrategia aplicada sobre una poblacion para detectar una enfermedad en
individuos sin signos o sintomas de esa enfermedad. La intencion del screening
es identificar enfermedades de manera temprana dentro de una comunidad. Esto
permite la rapida gestion e intervencion con la esperanza de que se reduzcan los

efectos (dolor, fallecimiento) provocados por la enfermedad.

Técnica: Método y detalles que se siguen en la realizacion de un procedimiento,
tales como los empleados en la realizacion de una prueba de laboratorio, en una
exploracién fisica, en una entrevista psiquiatrica, en una operacion quirurgica o
en cualquier proceso que requiera ciertas habilidades o una secuencia ordenada

de acciones.

Tratamiento: Asistencia y cuidados proporcionados a un paciente para combatir,

mejorar o prevenir la enfermedad, trastorno o lesion.
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2.4 HIPOTESIS Y VARIABLES
2.4.1 HIPOTESIS

El Manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por el Personal de Enfermeria influye
directamente en la efectividad de la muestra de la prueba preventiva realizada a los

neonatos, en la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo — Riobamba
2.4.2 VARIABLES

Variable Independiente

El Manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por el Personal de Enfermeria
Variable Dependiente

Efectividad de la muestra de la prueba preventiva
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2.5 OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

VARIABLE CONCEPTO CATEGORIA INDICADORES TECNICASE
INSTRUMENTOS
INDEPENDIENTE | Son acciones de salud publica | Acciones Preventiva Encuesta
Manejo del | que consiste en obtener una
i Curativa Guia de

Programa de | muestra de sangre del talon

. . . Observacion
Tamizaje del bebé al cuarto dia de
Neonatal por el | nacido, tomada por el
Personal de | personal de salud capacitado Personal de | Médico

. ik . salud
Enfermeria en la realizacion de dicho " Enfermera
procedimiento. capacitado.
Internos de medicina y/o enfermeria

DEPENDIENTE Se basa en la aplicacion de la | Técnica Correcta

Efectividad de Ila

muestra de la prueba

técnica adecuada al momento
de la obtencion de la muestra

para la prueba de Tamizaje

del
Tarjeta de recoleccién

> ldentificacion paciente:

> Lavado de manos
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preventiva

Neonatal, obteniendo de esa
manera un  determinado
resultado a partir de una

accion.

» Utilizacion de guantes de manejo

» Posicion del bebé

» Sostener el talon del bebé

» Calentar el talon del bebe

» Limpieza del sitio de puncion

» Lugar de puncion

» Puncion y goteo de la muestra en
papel filtro

» Secado de la muestra

» ldentificacion y trazabilidad de
las muestras

» Manipulacién y conservacion de
las muestras

» Transporte de la muestra

» Envio de la muestra

Incorrecta
» No limpian el area de puncion

» No eliminan la primera gota de
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sangre

» Colocan la tarjeta de recoleccion
de datos sobre una superficie

> La altura de la entre la cartilla y
el talén no es la apropiada

» No colocan las cartillas en forma
aleatoria en la torre de secado

» Las cartillas no son colocadas en
el sobre correspondiente

» Calidad de muestra:
Muestra sobresaturada
Muestra insuficiente
Muestra inconsistente
Muestra con insuficiente tiempo
de secado
Muestra coagulada

Sin causa determinada
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CAPITULO I
3. MARCO METODOLOGICO
3.1 METODO

» Tipo de la Investigacion
En la siguiente investigacion se aplicd los métodos de tipo inductivo,
analitico y epidemioldgico.
El método inductivo permitio estudiar los fendbmenos o problemas desde las
partes hacia el todo, para llegar a un fin. El método analitico ayudd a conocer
la naturaleza del fendmeno y objeto que se estudia para comprender su
esencia. Finalmente es epidemioldgico ya que estuvo estrechamente
relacionado con la situacién de salud de la poblacion neonatal.

» Disefio de la Investigacion
De campo: La investigacion se realizd en el lugar de los hechos es decir
donde ocurre los fendmenos estudiados.
Documental: La investigacion se basd en los resultados estadisticos
obtenidos por el sistema informatico TAMEN.
Cuasi Experimental: En la investigacion se determind la efectividad de las
muestras recolectadas para el Tamizaje Neonatal.

» Tipo de Estudio
Transversal: Porque permitio estimar la magnitud del fendmeno en un
momento dado sin importar por cuanto tiempo mantendran esta caracteristica.
Retrospectiva: Porque la informacion se recolectd en tiempo pasado.
Prospectiva: Porque se registrd la informacién segun ocurrieron los
fendmenos, mediante la observacion directa de la técnica que aplican para la

Obtencion de Muestra del Tamizaje Neonatal.
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3.2 POBLACION
3.2.1 POBLACION

La poblacion implicada en la presente investigacion estda constituida por los

siguientes involucrados:

POBLACION NUMERO
Personal de Enfermeria de las Unidades de Salud 50
Muestras tomadas a los RN para la prueba de Tamizaje Neonatal 2380
TOTAL 2430

3.3 TECNICASE INSTRUMENTOS DE RECOLECCION DE DATOS
» Técnica: Encuesta, Observacion directa.
> Instrumento: Cuestionario, Guia de Observacion.

» Otro: Se elabor6 una Matriz de Recoleccion de Datos sobre Muestras
Tomadas del Tamizaje Neonatal en el periodo de Enero a Diciembre del
2012.

3.4 TECNICAS PARA EL ANALISIS E INTERPRETACION DE
RESULTADOS

Para el procesamiento y andlisis de datos se utilizo técnicas estadisticas y ldgicas.

Para el procesamiento de datos se utiliz6 el paquete informatico de Microsoft Office
Excel, mediante el cual se llegd a establecer frecuencias y porcentajes exactos del

procesamiento de datos.

La interpretacion de los datos estadisticos se los realizé a través de la induccion y el

analisis.
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CAPITULO IV
4. ANALISIS E INTERPRETACION DE RESULTADOS

4.1 La extraccion de la muestra del Tamizaje Neonatal se realiza previo

consentimiento informado?

CUADRO N° 13 Encuesta

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 47 94%

NO 3 6%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 28

Consentimiento informado para la extraccién de
muestra

@S| ENO
6%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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CUADRO NP° 19 Guia de Observacion

PARAMETROS PORCENTAJE
Sl 58%
NO 42%
TOTAL 100%

GRAFICO N° 34

Consentimiento informado para la extraccion
de muestra

ESI ENO

Fuente: Guia de Observacion Realizada al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

El 94% afirman que la extraccion de la muestra del Tamizaje se realiza previo
consentimiento informado, sin embargo mediante la guia de observacién se pudo
detectar que solo un 58% realizan la prueba previo consentimiento informado y que
el 42% no cumple con esta actividad, por lo que se determina que se estd violando

con un derecho importante con el que cuenta la poblacion.
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4.2 Para realizar el Tamizaje Neonatal cudl es la edad apropiada para la toma

de muestra?

CUADRO N° 14 Encuesta

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJES
6 horas de vida 0 0%

24 horas de vida 0 0%

4 dias de vida 50 100%

mes de vida 0 0%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 29

Edad apropiada para realizar el Tamizaje
Neonatal

M 6 horas de vida ®24 horas de vida w4 dias de vida & mes de vida

0,
0% P %

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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CUADRO N° 20 Guia de Observacién

PARAMETROS PORCENTAJE

Cuarto dia 100%
Otro 0%
TOTAL 100%

GRAFICO N° 35

Edad apropiada para realizar el Tamizaje
Neonatal

H Cuarto dia = Otro
0%

Fuente: Guia de Observacion Realizada al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

Tanto en la encuesta realizada como en la guia de observacion se evidencia que el
personal de enfermeria da un total cumplimiento a este parametro, permitiendo que
las muestras sean en la cantidad correcta y en el momento oportuno garantizando los

resultados que se obtendrén posteriormente.
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4.3 En su unidad de salud se cuenta con los insumos necesarios para realizar la

prueba de Tamizaje Neonatal?

CUADRO N° 15 Encuesta

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 49 98%
NO 1 2%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 30

Insumos necesarios para realizar el Tamizaje
Neonatal

Sl ENO

2%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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CUADRO N° 21 Guia De Observacion

PARAMETROS PORCENTAJE
Sl 81%
NO 19%
TOTAL 100%

GRAFICO N° 36

Insumos necesarios para realizar el Tamizaje
Neonatal

@Sl ®ENO

Fuente: Guia de Observacion Realizada al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

De las encuestas aplicadas el 2% afirman no contar con los insumos necesarios, sin
embargo mediante la guia de observacion se identifico a un 9% de unidades que no
cuentan con los insumos necesarios, debido a la falta de gestion de las unidades

operativas para la obtencion de los materiales necesarios en tiempos oportunos.
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4.4 Reconoce cuando la toma de la muestra del Tamizaje Neonatal fue

tomada de manera correcta e incorrecta?

CUADRO N° 17 Encuesta

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
S 48 96%

NO 2 4%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 32

Toma de muestra correcta e incorrecta
@S| ENO

4%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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CUADRO N° 22 Guia de Observacion

PARAMETROS | PORCENTAJE

Sl 69%
NO 31%
TOTAL 100%

GRAFICO N° 37

Muestra correcta e incorrecta

S| ENO

Fuente: Guia de Observacion Realizada al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

El 96% de los encuestados reconocen cuando una prueba estd tomada de manera
correcta e incorrecta en base a las caracteristicas que se observan, pero segun la guia
de observacion se detecta que solamente el 69% reconoce cuando una prueba esta
tomada de manera correcta e incorrecta, sin embargo las muestras que son tomadas
de manera incorrecta son enviadas al laboratorio para que realicen su respetivo
analisis, sin extraer una nueva muestra, lo que interfiere a obtener un resultado

favorable.
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45 MATRIZ DE RECOLECCION DE DATOS SOBRE MUESTRAS TOMADAS DEL TAMIZAJE NEONATAL EN EL PERIODO DE
ENERO A DICIEMBRE DEL 2012 EN LAS UNIDADES OPERATIVAS DE LA DIRECCION DISTRITAL DE SALUD N° 06D01 CHAMBO
- RIOBAMBA

CUADRO N° 23

PRUEBAS
RECOLECTADAS PRUEBAS MAL TOMADAS
MES Muestra en_mal La muestra |Lacantidad de| Tiempo de La muestra no La
estado/ Sin . tuvo suficiente muestra
M F Total . ., esta muestra es muestra . ,
determinacion . - . . tiempo de esta
sobresaturada | insuficiente inconsistente

de causa secado coagulada Total
Enero 32 21 53 23 14 7 44
Febrero 24 28 52 11 7 3 1 22
Marzo 69 51 120 36 15 10 1 1 63
Abril 93 110 203 49 1 2 1 53
Mayo 139 96 235 48 3 2 53
Junio 98 80 178 34 2 1 37
Julio 145 120 265 64 2 5 71
Agosto 113 105 218 50 3 53
Septiembre | 129 113 242 69 2 1 72
Octubre 139 127 266 76 6 1 2 1 86
Noviembre 138 141 279 46 1 6 53
Diciembre 118 151 269 48 4 1 53
TOTAL 1237 | 1143 | 2380 23 545 44 33 12 3 660

Fuente: Consolidados Mensuales de la Direccién Distrital de Salud N° 06D01

Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

En las Unidades Operativas que conforman la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Chambo - Riobamba se tomaran durante el periodo de Enero a Diciembre del 2012
un total de 2380 muestras de las cuales 72% fueron muestras correctamente tomadas,
mientras que el 28% corresponden a pruebas inefectivas por las diferentes causas las
mismas que se mencionaron anteriormente. Este resumen detallado es la matriz de
recoleccion de datos, fue la base para sustentar el estudio que se realizd, tomando de
base al talento humano que lo efectia siendo en su mayoria el Personal de
Enfermeria, evidencidndose mayores falencias en los primeros meses en los que se
iniciaba con este protocolo en el pais.

GRAFICO N° 38

Efectividad de la muestra

m Muestras bien tomadas  m Muestras mal tomadas

Fuente: Consolidados Mensuales de la Direccién Distrital de Salud N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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4.6 Comprobacion de Hipdtesis

La hipotesis planteada en este trabajo investigativo es: EI manejo del Programa de
Tamizaje Neonatal por el Personal de Enfermeria influye directamente en la
efectividad de la muestra de la prueba preventiva realizada a los neonatos, en la
Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo — Riobamba, la misma que se
comprueba en base a los resultados obtenidos en las encuestas aplicadas al Personal
de Enfermeria, la observacion directamente realizada en las distintas Unidades
Operativas, y adicionalmente con la informaciéon estadistica basada en los
consolidados mensuales, detectando que el 28% de muestras fueron fallidas debido al
manejo inadecuado del Programa de Tamizaje Neonatal por parte del Personal de
Enfermeria en algunos de los pardmetros al momento de la extraccion de la muestra,
los mismos que no permiten obtener una muestra efectiva influyendo directamente en

el resultado obtenido.
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CAPITULO V
5. CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES
5.1 CONCLUSIONES

» El manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por parte del Personal de
Enfermeria influye directamente en los resultados de las muestras extraidas
en las unidades operativas, se demostrd al constatar un 28% de pruebas
fallidas por diferentes causas: Muestra en mal estado/ Sin determinacion de
causa, La muestra estd sobresaturada, La cantidad de muestra es insuficiente,
El tiempo de muestra es inconsistente, La muestra no tuvo suficiente tiempo

de secado, y La muestra esta coagulada.

» Se determind que dentro de las actividades que realiza el Personal de
Enfermeria de acuerdo al Protocolo de Tamizaje Neonatal son: informar
acerca del protocolo a los usuarios, solicitar el previo consentimiento para la
toma de muestra, aplicar la técnica correcta para la extraccion, manipulacion,
conservacion, transporte y envio de las muestras obtenidas, verificando con la

guia de observacion que ciertas actividades se cumplian parcialmente.

» De acuerdo a la investigacion realizada no existe un adecuado Manejo del
Protocolo de Tamizaje Neonatal por parte del Personal de Enfermeria de la
Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba, debido a la falta
de capacitacion, supervision, autoformacion, y falta de compromiso del

cumplimiento de la norma por el personal de salud.

» Las determinantes que influyen directamente en los resultados de la prueba
preventiva estan ligadas principalmente a la técnica aplicada en forma
incorrecta por el personal de salud al momento de la extraccion de la muestra,
entre algunas determinantes tenemos: no utilizan medidas de bioseguridad,
lavado de manos (28%), utilizacion de guantes de manejo (44%), no limpian

el sitio de puncion (11%), la posicién y la altura de la cartilla no son las
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adecuadas (69%), las cartillas no son colocadas en forma aleatoria en la torre
de secado (33%), no cuentan con el material necesario para la obtencion de la
muestra (19%), estas determinantes influyen principalmente en la calidad de
la muestra alterando su resultado y evitando su deteccion y tratamiento

oportuno.

» El Manual de Bolsillo serd una guia en el Procedimiento de Obtencion de la
Muestra para Tamizaje Neonatal y para la aplicacién por parte del Personal

de Enfermeria
5.2 RECOMENDACIONES

> El personal lider de la Direccion Distrital de Salud y de cada unidad operativa
debe concientizar acerca de la importancia de un correcto Manejo del
Protocolo de Tamizaje Neonatal, para lo cual debera realizar acciones
correctivas inmediatas a cada uno de los inconvenientes encontrados en esta
investigacion, en lo que se refiere a control, capacitacion y manejo del

programa.

» Se debe realizar un control mas estricto de las actividades que realiza el
Personal de Enfermeria, para dar cumplimiento a lo establecido en la

normativa del protocolo de tamizaje neonatal.

» Con la finalidad de obtener resultados mas efectivos se deberia iniciar una
campafia de capacitaciones emergentes a todo el personal de salud
responsable de la toma de muestras.

» Difundir la utilizacion del Manual de Bolsillo para conseguir mejores
resultados en la aplicacion de la técnica en la Obtencidn de la muestra para

Tamizaje Neonatal.
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CAPITULO VI
6. PROPUESTA

6.1 Elaboraciéon del Manual de Bolsillo sobre el Procedimiento de Obtencién de

la muestra para Tamizaje Neonatal

La elaboracion de este manual de bolsillo tiene como finalidad ser una guia en el
Procedimiento de Obtencion de la Muestra para Tamizaje Neonatal y para la
aplicacion por parte del Personal de Enfermeria que labora en las unidades que
conforman la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo — Riobamba

Ademas con este manual se pretende lograr cumplir con el objetivo del Programa
Nacional de Tamizaje Neonatal, aclarando dudas sobre el procedimiento y de esa

manera contribuir para conseguir mejores resultados al momento de la obtencion de

la muestra para Tamizaje Neonatal

MANUAL

TAMIZAJE
NEONATAL

‘ DeRecHo)

L)
La huella del futuro
.. . f
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“Lo importante no es lo que

nos hace el destino, sino
lo que nosotros

hacemos de él”

Florence
Nightingale
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INTRODUCCION

“Con pie derecho la huella del futuro” es el nombre
que la Vicepresidencia de la Republica del Ecua-
dor le dio al tamizaje neonatal. El tamizaje
neonatal es una accién de medicina preventi-
va con el propoésito de busqueda de alguna
enfermedad existente desde el momento del
nacimiento cuyo diagnéstico y tratamien-
to precoces disminuyen la morbilidad,
la mortalidad y evita las discapaci-
dades. El Programa Nacional de
Tamizaje Neonatal tiene como
objetivo principal la preven-
cion de discapacidades
asociadas a enfermedades
congénitas mediante su
identificacion precoz y la
intervencion sanitaria
correspondiente para evitar
el dafio neurolégico y reducir
la morbilidad asi como las
posibles discapacidades
asociadas a dichas enfer-
medades.
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Se basa en la extraccion de una muestra de sangre
por puncion del talén a partir de las 96 horas (4to
dia) de vida, y posteriormente sera enviado
para su analisis al laboratorio centralizado
dependiente del MSP para el tamizaje de
cuatro enfermedades, dos enddcrinas: el
hipotiroidismo congénito (HC) y la
hiperplasia suprarrenal congénita
(HSC), y dos errores congénitos
del metabolismo: la fenilcetonu-
ria (FCU), y la galactosemia
(GE).
Para el logro del objetivo
del Programa Nacional de
Tamizaje Neonatal se hace
necesario la elaboracion de
este manual que contiene el
procedimiento para la
obtencién de la muestra del
Tamizaje Neonatal, el mismo
que sera una guia para el
Personal de Enfermeria

OBJETIVO GENERAL

Dar a conocer al Personal de Enfermeria el
procedimiento a aplicarse para la obtencion
de la muestra de Tamizaje Neonatal.

OBJETIVO
ESPECIFICO

Describir las actividades en
forma sistematica desde la
recoleccion de muestra
hasta el envio de la
muestra con el propésito de
alcanzar muestras 6ptimas
para su analisis y resultados
confiables.
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- PROCEDIMIENTO DE OBTENCION DE LA
MUESTRA PARA TAMIZAJE NEONATAL

Llene cuidadosamente los datos de la cartilla,
a mano y con letra legible, verificando la
informacién al menos una vez

- LAVESE LAS MANOS.
Puede usar guantes no
estériles, para proteccion.

- Colocarse al frente del bebé,
con el talon del bebé
a la altura de sus ojos.

. fp
4
-

- Sostenga el talon del bebé
entre el indice y el pulgar de
la mano izquierda
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‘ - Caliente el talon del bebé
mediante frotacion leve o con
una compresa tibia.

B —_

- Limpie con alcohol la zona
de puncioén, retirando el
exceso de alcohol con un
algodén seco. NO SOPLE
el area de la muestra. No
utilizar alcohol yodado

"

- Retire la lanceta del empaque estéril y apliquela
perpendicularmente al pie en la zona de punciéon
de talén derecho. Presione el boton de la
liberaciéon lanceta y mantenga la presion
durante tres segundos
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- Deje caer una gota en cada circunferencia de papel
filtro de la cartilla, desde unos 3 mm de altura.
- Mantenga la tarjeta de papel filtro en forma horizon-
tal y suspendida en el aire.

-

-e\\

- Coloque las cartillas en las
ranuras de la torre de secado
alternativamente en direcciéon
opuesta, que no se puedan
tocar entre si las muestras.
En un area ventilada sin
exceso de luz, sin exceso
de humedad y a tempera-
tura ambiente (entre 5y
30° C), durante al menos
dos horas, para su secado.

- Para colocar en el sobre:
Verifique el contenido

de la cartilla, y coléquela
en el sobre.

*

- Los sobre con las muestras
seran enviadas en forma
inmediata al laboratorio

asignado. El envio de

muestras tiene prioridad en

el sistema de correo, y no

debera tardarse mas de 72

horas para llegar al labora-

torio.
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ANEXO 1 INTRUMENTOS DE RECOLECCION DE DATOS

1. ENCUESTA

UNIVERSIDAD NACIONAL DE CHIMBORAZO
FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD
ESCUELA DE ENFERMERIA

Encuesta dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N°
06D01 Chambo - Riobamba

La encuesta se realiza con el fin de recopilar datos y elaborar la tesina para la

Obtencién del Titulo de Licenciada en Enfermeria

OBJETIVO: Determinar como influye el Manejo del Programa de Tamizaje por el
Personal de Enfermeria en los resultados en la Direccion Distrital de Salud N° 06D01
Chambo - Riobamba

INSTRUCCIONES: Sirvase seleccionar una de las alternativas de cada una de las
preguntas, marcando con una X la respuesta que sea conveniente.
CUESTIONARIO:
1.-Conoce acerca del Programa de Tamizaje Neonatal
SI( ) NO( )
2.- Considera usted que la prueba de tamizaje neonatal es de caracter:

Preventiva ( ) Curativa ( ) Todas ( ) Ninguna ( )
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3.- El Tamizaje Neonatal permite detectar enfermedades de tipo:
Metabdlico ( ) Cardiaco ()
4.- A través de la toma de muestra del Tamizaje se previenen discapacidades?
SI( ) NO( )
5.- En su area de salud quienes son los encargados de tomar la muestra?

Médicos ( ) Enfermeras ( ) IRE( ) IRM ( ) Otros ( )

6.- La extraccion de la muestra del Tamizaje Neonatal se realiza previo

consentimiento informado
SI( ) NO( )

7.- Para realizar el Tamizaje Neonatal cual es la edad apropiada para la toma

de muestra
a) 6 horas de vida ( )
b) 24 horas de vida ( )
c) 4 dias de vida ( )
d) mesdevida ( )

8.- En su unidad de Salud se cuenta con los insumos necesarios para realizar la

prueba de Tamizaje Neonatal?
SI( ) NO( )

Si la respuesta es no especifique los materiales
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9.- En su unidad de salud se han detectado pruebas fallidas del Tamizaje

Neonatal?

SI( ) NO( )

10.- Reconoce cuando la toma de la muestra del Tamizaje Neonatal fue tomada

de manera correcta e incorrecta?
SI( ) NO ( )

11.- Ha participado en capacitaciones sobre el Tamizaje Neonatal y la técnica a

aplicarse
SI( ) NO( )

Especifique 1a frecuencia......ooceviieiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiieiiieieinecnnecne

GRACIAS POR SU COLABORACION
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1.1 RESULTADOS DE LAS ENCUESTAS APLICADAS AL PERSONAL DE
ENFERMERIA DE LA DIRECCION DISTRITAL DE SALUD N° 06D01
CHAMBO - RIOBAMBA

1. Conoce acerca del Programa de Tamizaje Neonatal?

CUADRO N° 8
PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 50 100%
NO 0 0%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 23

Programa de Tamizaje Neonatal
®SI WNO

0%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

El 100% del Personal de Enfermeria afirman conocer acerca del Programa de
Tamizaje Neonatal, lo que nos llevaria a pensar que el manejo del protocolo y la
técnica deberian ser aplicados en forma adecuada ya que el personal sustenta tener
las bases suficientes para hacerlo, por lo cual se pensaria que el margen de error

deberia ser minimo o nulo.

2. Considera usted que la prueba de tamizaje neonatal es de caracter:

CUADRO N°9
PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Preventiva 44 88%
Curativa 0 0%
Todas 6 12%
Ninguna 0 0%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 24

Caracter de la Prueba de Tamizaje Neonatal
0%

i Preventiva
i Curativa
M Todas

i Ninguna

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

Del 100% del Personal de Enfermeria, el 88% considera que la Prueba de Tamizaje
Neonatal es de caracter preventiva, mientras que el 12% considera que la Prueba de
Tamizaje Neonatal es de caracter preventiva y curativa, lo que significa que existen
Profesionales que desconocen el objetivo principal del Programa de Tamizaje
Neonatal, lo que podria influir en el momento de dar a conocer informacién acerca

del programa a los padres y a la comunidad que se interesa sobre esta prueba.
3. El Tamizaje Neonatal permite detectar enfermedades de tipo:

CUADRO N° 10

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE

Metabolico 50 100%

Cardiaco 0 0%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 25

Enfermedades que detecta el Tamizaje
Neonatal

i Metabodlico ® Cardiaco
0%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

El 100% del Personal de Enfermeria afirman que el Tamizaje Neonatal detecta
enfermedades de tipo metabdlico, lo que significa que el Personal de Enfermeria
conoce las cuatro enfermedades metabodlicas detectadas por el Tamizaje Neonatal:
Hipotiroidismo congeénito, Hiperplasia Suprarrenal Congénita, Fenilcetonuria y
Galactosemia.

4. A través de la toma de muestra del Tamizaje se previenen discapacidades?

CUADRO N°11

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 46 92%

NO 4 8%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 26

El Tamizaje prevene discapacidades

S| ENO

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

De los 50 Profesionales de Enfermeria encuestados, el 92% afirman que el Tamizaje
Neonatal previene discapacidades, mientras que el 8% desconoce acerca de esta
tematica lo que es preocupante ya que la informacion que se brinda a los

representantes de los pacientes no es veridica por lo tanto este podria generar

confusiones en la poblacién.

5. En su area de salud quienes son los encargados de tomar la muestra?

CUADRO N°12

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Médicos 31 32%
Enfermeras 48 49%

IRE 7 7%

IRM 1 1%

Otros 11 11%
TOTAL 98 100%
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GRAFICO N° 27

Encargados de tomar la muestra de Tamizaje

@ Médicos ®Enfermeras ®IRE ®IRM mOtros

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccidn Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

Del 100% del Personal de Enfermeria, el 32% ha expresado que los encargados de
tomar la muestra de Tamizaje es el personal médico, el 49% de las tomas de muestra
son encargadas las Enfermeras, el 7% de las tomas de muestras son encargadas por
las IRE, el 1% de la toma de muestra son encargaos por los IRM vy el 11%
mencionan que es realizado por otras personas que laboran en la unidad de salud
como el personal Auxiliar de Enfermeria, todos quienes conforman el equipo médico
e inclusive el o la asistente administrativo, siendo preocupante encontrar estos casos,
ya que los Protocolos del Programa de Tamizaje Neonatal sefialan que los
responsables de la toma de muestras sera el personal de salud (médicos, enfermeras,

Interno/a de Medicina, Interno/a de Enfermeria) Unicamente.
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6. La extraccion de la muestra del Tamizaje Neonatal se realiza previo

consentimiento informado?

CUADRO N° 13

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 47 94%

NO 3 6%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 28

Consentimiento informado para la extraccion de
muestra

S| mNO

6%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

En lo referente a esta pregunta el 94% afirman que la extraccion de la muestra del
Tamizaje se realiza previo consentimiento informado, sin embargo existen casos en
los que no se realiza el procedimiento previo consentimiento de la madre o padre del

nifio o nifia, aunque representa Unicamente el 6% segln la encuesta realizada nos
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damos cuenta que se esta violentando un derecho importante con la que cuenta la

poblacion.

7. Para realizar el Tamizaje Neonatal cual es la edad apropiada para la toma de

muestra?

CUADRO N° 14

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJES
6 horas de vida 0 0%

24 horas de vida 0 0%

4 dias de vida 50 100%

mes de vida 0 0%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 29

Edad apropiada para realizar el Tamizaje
Neonatal
6 horas de vida ® 24 horas de vida &4 dias de vida & mes de vida

0,
0% P 0%

4

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

Dentro del protocolo establecido para el cumplimiento de este programa se menciona
que la edad apropiada para la realizacién de este test es el cuarto dia de nacido, segun
el estudio que he realizado se ha podido evidenciar un total cumplimiento con este

parametro en el 100% de las muestra tomadas para el tamizaje neonatal.

8. En su unidad de salud se cuenta con los insumos necesarios para realizar la

prueba de Tamizaje Neonatal?

CUADRO N° 15

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 49 98%

NO 1 2%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 30

Insumos necesarios para realizar el Tamizaje
Neonatal

@Sl ENO

2%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema
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ANALISIS E INTERPRETACION

La Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Riobamba — Chambo dota de los
materiales necesarios para la realizacion del tamizaje neonatal a todas sus unidades
de salud (98%), sin embargo en las encuetas realizadas el 2% de unidades operativas
afirman que no se contaba con aquello, lo que puede deberse a la falta de gestion de
las unidades operativas para obtencion de los materiales necesarios en tiempos
oportunos, y/o interés de las autoridades encargadas de verificar la existencia de

materiales en estos lugares.

9. En su unidad de salud se han detectado pruebas fallidas del Tamizaje
Neonatal?

CUADRO N° 16

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 39 78%
NO 11 22%
TOTAL 50 100%

GRAFICO N° 31

Pruebas Fallidas

ESI ENO

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema
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ANALISIS E INTRERPRETACION

Aplicar correctamente la técnica establecida para la toma de muestras es sin duda
imprescindible a la hora de obtener los resultados deseados, en los tiempos correctos
para garantizar la prevencion de enfermedades de tipo metabdlico y sus nefastas
consecuencias a través del tamizaje neonatal. Los resultados de las encuestas
obtenidas indican que el 78% de unidades operativas detectaron pruebas fallidas por
las diferentes causas conocidas (29% es por mala toma, el 10% por la cantidad
insuficiente de muestra, el 7% porque aplican mala técnica, el 3% por falta de secado
de las muestras, 2% porque la tarjeta de identificacion estd mal llenada, 20% porque
la muestra esta sobresaturada, el 2% porque el talon del bebé no esta caliente, 7%
porque la madre no colabora durante el procedimiento, y otro 20% no especifican la
causa de las pruebas fallidas), y el porcentaje restante 22%, no indicaron haber
detectado pruebas fallidas. Estos resultados son quizas los que mas nos preocupan,
por lo expuesto anteriormente en cuanto a los resultados y no solo eso, ya que se crea
la necesidad de hacer nuevas tomas de muestra al paciente lo que implica mayores

gastos y utilizacion de recursos humanos y materiales para efectuarlos.

10. Reconoce cuando la toma de la muestra del Tamizaje Neonatal fue tomada

de manera correcta e incorrecta?

CUADRO N° 17

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 48 96%

NO 2 4%
TOTAL 50 100%
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GRAFICO N° 32

Toma de muestra correcta e incorrecta

Sl ENO

4%

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lopez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

El 96% de encuestados dicen reconocer una prueba correctamente tomada en base a
las caracteristicas que se observan y el 4% no lo reconocen, sin embargo las muestras
son enviadas en esas condiciones para su analisis, 1o que interfiere en los tiempos
dedicados a la toma de muestra asi como a la emision de un resultado favorable, sin

necesidad de la obtencion posterior de segundas muestras por esta causa.

11. Ha participado en capacitaciones sobre el Tamizaje Neonatal y la técnica a

aplicarse?

CUADRO N° 18

PARAMETROS | FRECUENCIA | PORCENTAJE
Sl 36 2%

NO 14 28%
TOTAL 50 100%
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GRAFICO N° 33

Capacitaciones sobre Tamizaje Neonatal

Sl ENO

Fuente: Encuesta Dirigida al Personal de Enfermeria de la Direccion Distrital N° 06D01
Autora: Ana Monserrath Lépez Yuquilema

ANALISIS E INTERPRETACION

La capacitacion permanente, oportuna y frecuente al personal de salud, permitiria
disminuir los errores que se pudieran realizar a la hora de aplicar la técnica, asi como
corregir las falencias detectadas. Aun que 72% de encuestados han recibido
capacitaciones, no se ajustan a las necesidades requeridas, ya que el 17% reciben
capacitaciones una vez al afo, el 28% recibieron capacitaciones una sola vez, el 5%
reciben capacitaciones cada semana, el 3% reciben capacitaciones solo en CD, el 3%
reciben capacitaciones de forma mensual, el 3% reciben capacitaciones de forma
trimestral y finalmente el 41% no especificaron la frecuencia de capacitaciones.

Existe un 28% que indicaron seguln las encuestas no recibir capacitacion alguna.
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2 GUIA DE OBSERVACION

UNIVERSIDAD NACIONAL DE CHIMBORAZO
FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD
ESCUELA DE ENFERMERIA

GUIA DE OBSERVACION

Observacion dirigida al Personal de Enfermeria de las Unidades Operativas que

conforman la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba
Observadora: Ana Lopez

Desempefio a evaluar: Manejo del Programa de Tamizaje Neonatal por el personal
de enfermeria de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo - Riobamba

CONDICIONES DE OPERACION:

- Esta guia de observacion deberd ser aplicada en el lugar de la investigacion
(Unidades operativas de salud de la Direccion Distrital de Salud N° 06D01 Chambo -
Riobamba)

- Anotar las acciones a evaluar.

INSTRUCCIONES: Observe si la ejecucion de las actividades que se enuncian las
realiza el evaluado y marcar con una “X*“ el cumplimiento o no en la columna

correspondiente, asi mismo es importante anotar las observaciones pertinentes.

126



Ne ACCION A EVALUAR ESCALA OBSERVACION
Sl NO
1 La enfermera es la responsable de la toma de
muestra del tamizaje neonatal
2 Brinda informacion necesaria a los usuarios
acerca del programa de tamizaje neonatal
3 La enfermera antes de realizar el
procedimiento pide consentimiento informado
a los padres del recién nacido.
4 La enfermera toma en cuenta la edad del
paciente.
5 La enfermera aplica correctamente la técnica

para la toma de muestra.

» ldentificacion del paciente: Tarjeta de
recoleccion

Lavado de manos

Utilizacion de guantes de manejo

Posicion del bebé

Sostener el talon del bebé

Calentar el talon del bebé

Limpieza del sitio de puncion

Lugar de puncion

YV V V V V V V VY

Puncion y goteo de la muestra en papel
filtro

» Secado de la muestra
» ldentificacion y trazabilidad de las
muestras
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» Manipulacion y conservacion de las
muestras
» Transporte de la muestra

» Envio de la muestra

6 La enfermera utiliza el material adecuado
para la toma de muestra.

7 La unidad operativa cuenta con el material
necesario para la toma de muestra en el
tamizaje neonatal

8 La enfermera reconoce cuando una muestra
esta mal tomada.

9 Se informa al usuario como y cuando obtener
los resultados del tamizaje neonatal.

10 | La unidad operativa cuenta con el protocolo

de tamizaje neonatal.
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2.2 RESULTADOS DE LAS GUIAS DE OBSERVACION REALIZADAS A
LAS ENFERMERAS EN LAS UNIDADES OPERATIVAS DE LA
DIRECCION DISTRITAL DE SALUD N° 06D01 CHAMBO - RIOBAMBA

Adicionalmente a la encuesta efectuada se realizé una observacion directa al personal
encargado de la toma de muestras en las unidades operativas de la Direccion

Distrital de Salud N° 06D01, la misma que se analiza a continuacién

Ne ACCION A EVALUAR ESCALA OBSERVACION

SI NO

1 La enfermera es la| 97% 3% | En la mayoria de los casos si es

responsable de la toma el personal de enfermeria el
de muestra del tamizaje directamente encargado de la
neonatal toma de muestras para el

Tamizaje neonatal, sin

embrago se observd la
participacion de otros
miembros del equipo de salud,
como lo indica el protocolo,
aunque en el personal de
enfermeria tiene mayor
experiencia no se evidencio
una supervision directa para
garantizar este proceso por
parte de los/as enfermeras. Esta
supervision contribuiria para
disminuir el porcentaje de

errores detectados.

2 Brinda informacion | 61% | 39% |Se ha observado que la

necesaria a los usuarios mayoria de unidades
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acerca del programa de

Tamizaje Neonatal

operativas, no se brinda
informacion sobre el programa
de Tamizaje Neonatal a los
padres de los nifios/as e incluso
en ocasiones  para la
recoleccion de la muestra no
existe la participacion por parte

de los padres del paciente.

La enfermera antes de | 58% | 42% | El consentimiento informado

realizar el procedimiento es una derecho esencial que

pide consentimiento tiene la poblacién, Durante este

informado a los padres proceso de observacion se

del recién nacido. determind que no se cumple
complemente con este derecho,
solo se realiza la toma de la
muestra para tamizaje sin
previo  consentimiento  ni
informacién alguna.

La enfermera toma en | 100% | 0% | La edad del paciente en todas

cuenta la edad del

paciente.

las unidades operativas es
correctamente considerada a
partir del 4 dia de nacido. Lo
que permite que las muestras
sean en la cantidad correcta y
en el momento oportuno
garantizando los resultados que

se obtendran posteriormente.
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La enfermera aplica
correctamente la técnica

para la toma de muestra.

> ldentificacion del
paciente: Tarjeta de

recoleccion

100%

0%

El Personal de Enfermeria
llena cuidadosamente y por
completo los datos de la
cartilla. Esto facilita al
personal que analiza los
resultados para ubicar
prontamente a los responsables
del paciente en caso de existir
un caso sospechoso,
pudiéndose realizar la
confirmacion inmediata, asi
como iniciar el tratamiento

oportuno.

> Lavado de manos

72%

28%

El cumplimiento de las normas
de bioseguridad, es un factor
importante en el momento de
la toma de muestras y su
repercusion en los resultados
de la misma. Pero se pudo
observar que en algunos casos
se descuida esta parte
importante de la salud. Lo que
puede deberse a descuido del
personal que participa en la

toma de muestras.
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» Utilizacion

guantes de manejo

de

56%

44%

De la observacion realizada, se
ha determinado que la mayor
parte utiliza guantes de manejo
para recolectar la muestra, sin
embargo se observa que en
ocasiones utilizan los mismos
guantes para realizar otros
procedimientos, El 44% no
utiliza esta medida de
bioseguridad lo que es
preocupante ver que no se da la
importancia  necesaria  al
trabajo que se realiza en

nuestro medio.

> Posicion del bebé

72%

28%

Mediante a la observacion
realizada se ha detectado que la
mayor parte del Personal de
Enfermeria coloca al bebé de
manera adecuada para
recolectar la muestra, mientras
que al otro porcentaje se ha
podido observar que no coloca
el bebé en posicion correcta ya
que al bebé lo colocan en
forma  horizontal 'y en
ocasiones el talén del bebé no
estd a altura de los ojos del
operador. Esto hace notar que

si existe falta de preparacion
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por parte del personal. Las
autoridades son las
responsables de controlar estas
actividades, asi como corregir

errores oportunamente.

> Sostener el talon del
bebé

42%

58%

Se ha observado que la mayor
parte del Personal no sostiene
el talon del bebé de manera
correcta es decir entre el indice
y el pulgar de la mano
izquierda, en contraposicion
utilizan las 2 manos para

realizar el procedimiento.

Este podria generar riesgo de
lesiones en el talon del bebe,
por lo que es necesario corregir

inmediatamente.

» Calentar el talén del
bebé

39%

61%

La mayor parte del personal
no utilizan la técnica adecuada
para calentar el talon del bebé,
como opciones utilizan
soluciones salinas calentadas
en microondas,  compresas
calientes que colocan entre 45
a 60 min en el taldn del bebé, y
otra de las opciones que con
frecuencia se utiliza es un
guante de manejo que contenga

agua caliente. Este es otro
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riesgo potencial de lesion
(quemaduras) en el nifio/a, al
que se los somete con la
finalidad de obtener
répidamente la muestra. Sin
darse el tiempo para cumplir
con lo que se establece en el

protocolo de tamizaje neonatal.

» Limpieza del sitio de

puncion

89%

11%

Se ha observado que la mayor
utiliza una técnica adecuada
para realizar la limpieza del
sitio de puncion, EI 11% utiliza
torundas secas, este podria
coincidir con la falta de
conocimiento de la técnica,
falta de interés en la
autopreparacion, e incluso en
la poca o nula capacitacion que

recibe el personal.

» Lugar de puncion

100%

0%

Se ha logrado observar que el
personal reconoce el lugar
correcto de puncion para la
toma de muestra. Esto favorece
el resultado de los analisis que
se realizan asi como evita
lesiones y posibles
complicaciones por una
puncion inadecuada (lesion del

hueso calcaneo, osteomielitis)
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» Puncidn y goteo de la
muestra en  papel
filtro.

31%

69%

Mediante la observacion se ha
detectado mayor cantidad de
falencias en la puncion y goteo
de la muestra debido que el
Personal no elimina la primera
gota de sangre, presiona el
talon del bebé para la
extraccion de la muestra,
coloca la tarjeta encima de una
superficie e inclusive la altura
de la cartilla no es la apropiada
(3mm). Este es el principal
factor que interviene en los
resultados de las muestras que
se obtienen. Siendo necesaria
pautar nuevas estrategias de
capacitacion al personal para
disminuir de esta forma el

porcentaje de errores.

> Secado de la muestra

67%

33%

Las cartillas no son colocadas
de manera aleatoria en la torre
de secado. Esto influye
negativamente ya que podria
existir contacto entre muestras
lo que afecta el trabajo
realizado. Pudiéndose notar
que es necesario corregir estos
pequefios errores, mediante

supervisiones directas, nuevas
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capacitaciones que nos
permitan realizar un buen
desarrollo del protocolo de

tamizaje neonatal.

> ldentificacion
trazabilidad de

muestras

y
las

50%

50%

Gracias a la observacion
realizada se ha detectado
unidades que no contienen
formularios, ni registros de

toma ni envio de muestras.

Este genera dificultades a la
hora de contactar a los casos
sospechosos, por lo que se
debe realizar un trabajo mas
ordenado y coordinado
permitiria cumplir
satisfactoriamente  con lo
requerido en el tamizaje

neonatal.

» Manipulacion
conservacion de

muestras

y
las

72%

28%

Se observa que en su mayoria
aplican una buena técnica en la
manipulacion y conservacion
de las muestras, sin embargo
existe un porcentaje que coloca
la torre de secado cerca a la
ventana exponiendo la misma
al sol, para él envié de las
tarjetas no son colocadas en
sobre, y no realizan la

adecuada rotulaciéon de la
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muestra, generandose de igual
forma inconvenientes en los

resultados que se obtienen.

» Transporte  de

muestra

la

75%

25%

En su mayoria realizan un
adecuado transporte de la
muestra, sin embargo se
detecta que un porcentaje se
acerca a la Direccion Distrital a
ingresar en el sistema los datos
con las tarjetas de
identificacion transportas en
carpetas o fundas plasticas y no
en los sobres como se indica en
el protocolo con lo que se
somete a las muestras a
contaminacion, influyendo en

los resultados.

» Envio de la muestra

94%

6%

Se observa que en su mayoria
las muestras son enviadas de
manera inmediata, sin embargo
se detecta unidades que se
tardan mas de las 72 horas, lo
que influye en el deterioro de

la muestra obtenida.

Sin tomar en cuenta que en el
resultado se podria generar
pérdidas de tiempo, para la
posible obtencion de una nueva

muestra, incluso en la
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iniciacion oportuna de los

tratamientos que se requieran.

La enfermera utiliza el
material adecuado para la

toma de muestra.

89%

11%

Se ha podido observar que un
pequefio porcentaje no utiliza
el material adecuado debido
que para la limpieza del talén
Unicamente usan torundas de
algoddén secas, en otros casos
no se utiliza lancetas si no
agujas, lo que aumenta el

riesgo de lesiones.

La unidad operativa
cuenta con el material
necesario para la toma de
muestra en el tamizaje

neonatal

81%

19%

Se ha detecta que existen
unidades que no cuentan con el
material requerido para dicho
procedimiento ya que no se
acercan a la Direccion Distrital
a retirar suficientes materiales.
Esta falta de gestion retrasa el
trabajo que debe realizarse en
cada unidad operativa por lo
que captar a la poblacion se
vuelve dificultoso ya que en las
comunidades lejanas muchas
veces el wusuario/a ya no
retornan para la realizacion de
tamizajes. Con lo que se
tendran casos en lo que
probablemente no se podran

evitar futuras discapacidades.
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La enfermera reconoce
cuando una muestra esta

mal tomada.

69%

31%

Se observa que la mayor parte
del personal reconoce cuando
la muestra se encuentra mal
tomada, sin embargo para su
respectivo  anélisis  envian
dicha prueba, sin obtener una
nueva muestra, retrasandose en
incluso

los resultados e

afectando los mismos.

Se
como y cuando obtener
del

informa al usuario

los resultados

tamizaje neonatal.

31%

69%

La informacién que se otorga a
los usuarios es poca o nula,
segin  nuestra  guia  de
observacion. Ademas en varios
ocasiones la poca informacién
que se da es errada, por lo que
usuarios

es comun  ver

frecuentemente con esta

inquietud por conocer los
resultados del test que se le

realiza a su nifio/a.

10

La unidad

cuenta con el protocolo

operativa

de tamizaje neonatal.

58%

42%

En la mayoria de las entidades
de salud se observa el CD del
protocolo de tamizaje neonatal,
el mismo que pocas veces es
utilizado. Seria util que cada
unidad operativa cuente con un
impreso que permita el pronto
acceso a la informacion que se

requiera.
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ANEXO 2 MATRIZ DE RECOLECCION DE DATOS

PRUEBAS

RECOLECTADAS PRUEBAS MAL TOMADAS

MES Muestra en_mal La muestra |Lacantidad de| Tiempo de La muestra no La
estado/ Sin - tuvo suficiente | muestra
M F Total T esta muestra es muestra ) )
determinacion : - . ; tiempo de esta
sobresaturada | insuficiente | inconsistente
de causa secado coagulada | Total
TOTAL
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ANEXO 3 EVIDENCIAS
Técnica Aplicada para la toma de muestra

3.1 Identificacion del paciente: Tarjeta de recoleccion
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3.2 Consentimiento informado y registro en formularios
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3.3 Lavado de manos
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3.4 Utilizacion de guantes de manejo

3.4.1 Forma correcta
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3.4.2 Forma incorrecta
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3.5 Posicion del bebé

3.5.1 Forma Correcta

3.5.2 Forma Incorrecta
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3.6 Sostener el talon del bebé

3.6.1 Forma Correcta

3.6.2 Forma Incorrecta
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3.7 Calentar el talon del bebé

3.7.1 Forma Correcta
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3.7.2 Forma Incorrecta
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3.8 Limpieza del sitio de puncién

3.9 Lugar de puncién
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3.10 Puncién y goteo de la muestra en papel filtro

Forma Correcta

Forma Incorrecta
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3.11 Secado de la muestra

3.11.1 Forma Correcta

3.11.2 Forma Incorrecta

152



3.12 Identificacion y trazabilidad de las muestras

3.13 Manipulacion y conservacion de las muestras

3.13.1 Forma Correcta
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3.13.2 Forma Incorrecta
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