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ANTECEDENTES

El Tamizaje Metabdlico Neonatal es un proyecto del Ministerio de Salud Publica del Ecuador, cuyo
objetivo es la prevencion de la discapacidad intelectual y la muerte precoz en los recién nacidos, mediante
la deteccion temprana y manejo de errores del metabolismo.

El proyecto comenz6 en el Ecuador el 02 de diciembre de 2011.

OBJETIVOS

Dar a conocer al ptiblico sobre el tamizaje metabdlico neonatal mediante la instruccién clinica con el fin de impartir
informacion de gran importancia para evitar la discapacidad mental o fisica a tiempo de los recién nacidos.

PROFESIONAL RESPONSABLE DE COORDINAR Y SUPERVISAR EL EVENTO

TAPS. Irene Copara
TAPS. Wilma Duran

ASISTENTES

10 participantes

MATERIAL ENTREGADO
Hojas volantes

INFORME DEL EVENTO.

TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL
DEFINICION:

Consiste en diagnosticar y tratar oportunamente varias anomalias -
metabdlicas en el recién nacido a través de una prueba que es aplicada de

forma rapida entre ellas: Hipotiroidismo Congénito, Fenilcetonuria, DERECHO
Galactosemia e Hiperplasia Suprarrenal Congeénita, las cuales causan e —

discapacidad intelectual. Si las enfermedades son diagnosticadas y tratadas Ce@® T

durante el primer mes de vida se evita lesiones neuroldgicas irreversibles.

Ademas, por ser enfermedades genéticas, tienen alto riesgo de repeticion en la familia y el diagnéstico
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adecuado permite el asesoramiento genético familiar. La inversiébn comparada con los costos de las

enfermedades es minima.

Se previene la aparicion de cuatro enfermedades:
e Hiperplasia Suprarrenal (Discapacidad intelectual y muerte precoz)
e Hipotiroidismo (Discapacidad intelectual)
e (Galactosemia (Discapacidad intelectual y muerte precoz)

e Fenilcetonuria (Discapacidad intelectual)

HIPOTIROIDISMO CONGENITO

Es la principal causa de hipofuncion tiroidea, detectable en forma precoz e indudablemente tratable. Se
presenta como resultado de alteracion o ausencia de la glandula tiroides con consecuente disminucion de
la actividad biolégica de las hormonas tiroides.

FENILCETONURIA

Es un trastorno del metabolismo; el cuerpo no metaboliza adecuadamente un aminoécido, la fenilalanina,
por la deficiencia o ausencia de una enzima llamada fenilalanina hidroxilasa.

Las personas que nacen careciendo de la enzima fenil alanin hidroxilasa (las enzimas permiten activar en
el cuerpo determinadas reacciones quimicas) que reside en el higado, no pueden sintetizar la
fenilalanina proveniente de los alimentos y esta comienza a acumularse excesivamente en el organismo.
Se trata de una enfermedad de transmision genética que se caracteriza por afectar determinados
componentes quimicos del organismo cuya consecuencia pueden ser incapacidades intelectuales.

GALACTOSEMIA
La galactosemia, significa "galactosa en la sangre", es una enfermedad hereditaria ”:zc
poco comun. Las personas con galactosemia tienen problemas para digerir un tipo A N ‘-&“‘;j;:“mﬂu

._Lesion renal

de aztcar llamado galactosa de los alimentos que consumen. Debido a que no

pueden procesar la galactosa adecuadamente, se acumula en su sangre. La galactosa : )/
. , N

se encuentra en la leche y en todos los alimentos lacteos gl

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

Se refiere a un grupo de trastornos hereditarios de las glandulas suprarrenales. Las personas con esta
afeccién médica no producen suficiente cantidad de las hormonas cortisol y aldosterona, pero si producen
demasiados andrégenos.

Sintomas en las ninas

¢ Genitales ambiguos
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e Aparicion temprana de vello ptbico y axilar

e (Crecimiento excesivo de vello

e Voz grave

e Periodos menstruales anormales

e Ausencia de la menstruacion
Sintomas en los niios

¢ Genitales ambiguos

e Musculatura bien desarrollada

e Desarrollo precoz de caracteristicas masculinas
¢ Pene agrandado

e Testiculos pequefios

e Aparicion temprana de vello pubico y axilar

IMPORTANCIA DEL TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL

La realizacién de esta prueba es beneficiosa, puesto que con tan solo la extraccion de cinco gotas de
sangre del recién nacido, se puede detectar defectos congénitos del metabolismo, el andlisis de estas
pruebas son rapidas, si un individuo obtiene un resultado positivo se realizara procedimientos diagnosticos
posteriores para confirmar la enfermedad y en su caso, recibir tratamiento y asi evitar el dafio neurologico,
reducir la morbilidad y mortalidad y disminuir las posibles discapacidades asociadas a dichas
enfermedades.

COMO SE REALIZA LA PRUEBA

Un profesional de la salud tomara una pequefia muestra de sangre fresca capilar, usualmente obtenidas del
talén, cuando los nifios tienen entre cuatro dias de vida hasta los 28 dias.

¢QUE PASARIA SI NO SE REALIZA ESTE EXAMEN?

Cuando no se hace este examen, a partir del mes o aun antes, podria ser una de las personas que tenga
graves problemas que le ocasionen la muerte sin saber exactamente su causa o que progresivamente rapido
desarrolle retardo mental severo.

OBJETIVOS
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Hipotiroidismo
Congénito

Fenilcetonuria

Galactosemia

Hiperplasia
suprarrenal congénita

Prevencién de Discapacidad intelectual

Prevencion de Discapacidad intelectual

Prevencion de Discapacidad intelectual
muerte precoz

Prevencion de muerte precoz por cr
suprarrenal y de la Asignacion incorrecta

sexo

EDAD QUE SE DEBE EXTRAER LA MUESTRA DE SANGRE

La edad ideal de toma de muestras es entre los 4 a 28 dias de vida. Si bien el hipotiroidismo congénito
puede estudiarse incluso en sangre de cordén del recién nacido, para descartar la Fenilcetonuria y
Galactosemia se precisa que el nifio o nifia haya sido alimentado por lo menos dos a tres veces, como

minimo.

EDUCACION A LOS PADRES SOBRE LA PRUEBA:

¢ El nifio no debe haber comido una hora antes, debido a que los valores de la galactosemia pueden

alterarse.

e El tal6n derecho debe estar caliente porque favorece a la vascularizacion sanguinea.
¢ Entregar el certificado con la informacion para consultar los resultados.

ACUERDOS Y COMPROMISOS

e Se acordd que los padres de familia serdn conscientes en realizar las pruebas del

tamizaje neonatal

e Se compromete cuando los resultados salgan alterados

tratamiento oportuno.

ANEXOS

comunicarse y darle el
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