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Resumen

Introduccion: El tamizaje metabdlico neonatal, comunmente conocido como prueba
del talén, se ha posicionado como un instrumento importante para la identificacion
oportuna de varias enfermedades metabdlicas en los recién nacidos, como lo son el
hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita, galactosemia vy
fenilcetonuria. El objetivo principal de este estudio es determinar la prevalencia de
patologias detectadas en el tamizaje metabdlico neonatal en la Coordinacion Zonal 8
de Salud durante el periodo 2018 a 2023. Metodologia: Se realizé6 un estudio
retrospectivo, observacional, transversal, descriptivo de 62 pacientes que se
encontraban dentro de los criterios de inclusion en la revision de historias clinicas
proporcionadas por el Centro de Salud. Resultados: El 45,16% de los casos fue en
mujeres y el 54,84% en hombres. El 41,94% de los casos fueron detectados en los
dias 0-15 de vida y el 58,06% en los dias 16-28. 20,97% de casos correspondio a
nifos prematuros. 16,13% de casos ocurrieron durante el ano 2018, 33,87% durante
el afno 2019, 14,52% en el 2020, 12,9% de casos en el 2021, 4,84% de casos en el
2022 y 17,74% de casos en el 2023. El hipotiroidismo fue la patologia mas frecuente
detectada con un total de 67,74% de casos reportados. Solamente el 4,84% de los
casos presentaron discapacidad. Conclusion: La enfermedad mas frecuente y
detectada en el tamizaje es el hipotiroidismo, con el tratamiento adecuado a lo largo

de los anos, el nifio tiene una mejor calidad de vida.

Palabras clave: Tamizaje metabdlico neonatal, prueba del talén, errores en el
metabolismo, neonatal, hipotiroidismo congénito, galactosemia, hiperplasia

suprarrenal congénita, fenilcetonuria.
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Abstract

Introduction: Neonatal metabolic screening, commonly known as heel prick test, has
positioned itself as an important tool for the timely identification of several metabolic
diseases in newborns, such as congenital hypothyroidism, congenital adrenal
hyperplasia, galactosemia and phenylketonuria. The main objective of this study is to
determine the prevalence of pathologies detected in the neonatal metabolic screening
in the Zonal Health Coordination 8 during the period 2018 to 2023. Methodology: A
retrospective, observational, cross-sectional, descriptive study was conducted on 62
patients who were within the inclusion criteria in the review of medical records provided
by the Health Center. Results: 45.16% of the cases were in women and 54.84% in
men. 41.94% of the cases were detected on days 0-15 of life and 58.06% on days 16-
28. 20.97% of cases corresponded to premature infants. 16.13% of cases occurred
during 2018, 33.87% during 2019, 14.52% in 2020, 12.9% of cases in 2021, 4.84% of
cases in 2022 and 17.74% of cases in 2023. Hypothyroidism was the most frequent
pathology detected with a total of 67.74% of cases reported. Only 4.84% of the cases
presented disability. Conclusion: The most frequent disease detected in the
screening is hypothyroidism, with proper treatment over the years, the child has a

better quality of life.

Keywords: Neonatal metabolic screening, heel prick test, metabolic disorders,

neonatal, congenital hypothyroidism, galactosemia, congenital adrenal hyperplasia,

phenylketonuria.
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Introduccion

El tamizaje metabdlico neonatal, comunmente conocido como prueba del taldn, se ha
posicionado como un instrumento importante para la identificacion oportuna de varias
enfermedades metabdlicas en los recién nacidos, como lo son el hipotiroidismo
congénito, hiperplasia suprarrenal congénita, galactosemia y fenilcetonuria (1). Esta
evaluacion debe ser realizada poco después del parto, especificamente dentro de las
48 a 72 horas posteriores al puerperio. La identificacion de estas patologias otorga al
personal de salud la posibilidad de actuar con rapidez y administrar los cuidados y
farmacos necesarios, mejorando el prondstico y la calidad de vida del recién nacido

(1,2).

En el hipotiroidismo congénito, los nifios nacen con una glandula tiroides que no
produce suficiente hormona tiroidea que es importante para el crecimiento del mismo
(2), la hiperplasia suprarrenal congénita afecta a las glandulas suprarrenales que no
seran capaces de producir las cantidades suficientes de cortisol, andrégenos y
aldosterona (3), la fenilcetonuria es una patologia en la cual no puede procesarse de
manera eficaz el aminoacido fenilalanina provocando, como efecto colateral mas
importante, discapacidad intelectual del recién nacido si no se trata de manera

oportuna (3),

Desde el afio 2011, en Ecuador se ha implementado un proyecto nacional conocido
como "CON PIE DERECHO", cuyo objetivo principal es prevenir la discapacidad
intelectual y la muerte precoz de neonatos diagnosticados con errores del
metabolismo durante el tamizaje metabdlico neonatal, estos nifios son ingresados en
una base de datos y se les brinda un seguimiento continuo de manera gratuita, asi

como los medicamentos especializados para sus patologias (4).



Aplicabilidad de los resultados

Las enfermedades metabolicas detectadas durante el tamizaje neonatal suponen
grandes aplicaciones durante la practica médica clinica, teniendo una vital relevancia
en la salud publica sobre todo. La deteccion de estas patologias permite establecer
medidas preventivas y terapéuticas especificas que benefician al neonato con el
apoyo de un tratamiento precoz del trastorno presentado durante sus primeras fases
y mejorar su calidad de vida, asi como poder tener el conocimiento sobre el desarrollo

de distintas discapacidades a largo plazo en la vida del paciente.

Objetivos

Objetivo general

Determinar la prevalencia de patologias detectadas en el tamizaje metabdlico

neonatal en la Zona de Salud 8 durante el periodo 2018 a 2023.



Objetivos especificos:

1. Determinar la patologia con mayor prevalencia en la poblacién neonatal
atendida en la Zona de Salud 8 durante el periodo de estudio, a través de los

resultados obtenidos mediante el tamizaje metabdlico neonatal.

2. Comparar la tasa de deteccién de patologias a través del tamizaje metabdlico
neonatal en diferentes grupos poblacionales, considerando variables como

género y edad gestacional.

3. Determinar la patologia con mayor prevalencia durante el periodo de estudio
en pacientes atendidos en Zona de Salud 8 mediante el tamizaje

metabodlico neonatal.

Justificacion

Debido a que las anomalias detectadas durante el tamizaje neonatal tienen un efecto
directo sobre el desarrollo del neonato, se ha considerado necesario seguir el curso
de las enfermedades de los mismos a pesar de que no sean frecuentes ya que el
hecho de no detectarlas a tiempo supone un retraso significativo en el desarrollo fisico
e intelectual del nifio.

En Ecuador, el Proyecto de Tamizaje Metabdlico Neonatal es un programa del
Ministerio de Salud Publica que tiene como objetivo principal evitar la discapacidad
intelectual y la muerte precoz en recién nacidos con patologias del metabolismo
mediante la correccion farmacoldgica de los mismos enfocandose en cuatro
enfermedades principalmente: hipotiroidismo congénito, galactosemia, hiperplasia

suprarrenal congénita y fenilcetonuria.



El conocimiento de esta patologia permite optimizar la salud y el bienestar del neonato
y de su familia, mejorando el diagndstico precoz y el tratamiento de las enfermedades

metabdlicas neonatales.



CAPITULO I: MARCO TEORICO

1. Marco Conceptual

1.1. Tamizaje metabdlico neonatal

El Tamizaje Metabdlico Neonatal es una estrategia de Salud Publica que se enfoca
en la prevencion y permite detectar tempranamente patologias que podrian causar
problemas graves de salud, como retraso mental, dafio neuroldgico y metabdlico, e
incluso la muerte (1). Al identificar estas condiciones de manera precoz y proporcionar
tratamiento oportuno, se logra mejorar significativamente el futuro y la calidad de vida

de los infantes y sus familiares (1, 2).

1.2. Procedimientos del tamizaje metabdlico neonatal

El tamizaje metabdlico neonatal se realiza de la siguiente manera:

e Toma de muestra en las primeras 24 hasta maximo 72 horas después del
nacimiento (3).

e Se toma una muestra de sangre del talén del recién nacido (3).

e Se coloca la muestra en el papel filtro especializado (3).

e La muestra se envia a laboratorio para verificar si el resultado es positivo o
negativo en busca del diagndstico de alguna enfermedad (3).
Se debe tener en cuenta ciertos parametros al momento de la toma de
muestras, ya que pueden ser insatisfactorias debido a distintos factores:
e Muestras insuficientes, significa que no se ha tomado una cantidad de

sangre suficiente que pueda ser procesada en el laboratorio y no

garantiza la fiabilidad de los resultados (3).



e Muestras contaminadas, que ocurre por la exposicion al medio externo o
por una técnica de toma de muestra inadecuada que pueda hacer que la
misma se contamine y no sea util para el screening neonatal (3).

e Técnica de recoleccion, se debe seguir el protocolo adecuado para poder
tomar la muestra. Entre los pasos mas importantes de esta se encuentra
el lavado de manos, la técnica de puncion utilizada, el uso de guantes
estériles y los materiales utilizados (3).

e Mala manipulacién de las muestras, como que no se almacenen a una
temperatura idonea y, por tanto, la muestra se dafie y no sea apta para
mostrar un resultado favorable (3).

e Etiquetado incorrecto, cuando existe mas de un paciente al cual se le hara
el tamizaje metabdlico neonatal, es necesario rotular las muestras antes de
tomarlas para no crear confusiones y errores en el momento del resultado
del examen (3).

e Recoleccion fuera del tiempo recomendado, es importante recordar que
estas muestras deben ser tomadas dentro de las primeras 48 - 72 horas
de vida, no después de este tiempo porque el resultado puede ser
incorrecto y por tanto no obtendriamos un diagnéstico ni tratamiento
adecuado para este neonato (3).

e Deterioro, descomposicion o coagulacion de la muestra

Cuando el resultado del tamizaje metabdlico neonatal resulta positivo se deben

seguir una serie de pasos que se explican en la siguiente tabla:

Comunicar a los padres o tutores
- responsables del neonato cual ha
Notificar el resultado ]
sido el resultado del examen, cual

es el tratamiento y pronéstico del




nifo. Se debe explicar cdmo sera la
calidad de vida del infante con la

enfermedad detectada (3).

Confirmacion diagnostica

Realizar examenes de laboratorio
adicionales para obtener la

confirmacion del diagnéstico inicial

Referir a especialistas

Pediatras

Endocrindlogos

Genetistas

Evaluacion clinica

Examen fisico acorde a la patologia

detectada

Tratamiento inmediato

Administrar la medicina indicada

acorde a la patologia detectada

Seguimiento continuo

Es necesario seguir el caso a lo
largo del tiempo para evaluar su

prondstico

Registro y andlisis de datos

Los casos deben estar
documentados para futuras
referencias y evaluacion del
comportamiento de estas
enfermedades en la poblacién, para
de esta manera mejorar los

programas de tamizaje neonatal (3).

Tabla 1. Pasos a seguir en resultado positivo del screening neonatal

Es importante la deteccidn y la accion temprana de estas patologias porque sin

un tratamiento a tiempo, podria causar secuelas graves e irreversibles en el

infante, como retraso mental o desarrollo del crecimiento (3).

Un sistema de screening neonatal eficaz supone un diagnéstico y tratamiento

efectivo que es capaz de mejorar la vida de los infantes detectados con una de

estas patologias (3).




1.3. Patologias detectadas en el tamizaje metabdlico neonatal

Dentro de las patologias detectadas en el tamizaje metabdlico neonatal se destacan

el hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita, galactosemia y

fenilcetonuria. A continuacion, se describen cada una de estas patologias:

1.3.1.

1.3.1.1.

1.3.1.2.

Hipotiroidismo congénito
Definicion
El hipotiroidismo es una deficiencia de la hormona tiroidea que se
presenta en el momento del nacimiento, condicion que debe ser
detectada de inmediato por la cantidad de dafos a nivel neurolégico
gue puede producir si no se trata de manera correcta y adecuada.
Se ha estimado que el prondstico de nifios que han sido tratados a
tiempo es mucho mejor con respecto a aquellos que no recibieron
tratamiento (4).
La hormona tiroidea es esencial en el metabolismo energético y en el
desarrollo neurolégico del ser humano ya que influye en la
diferenciacién neuronal, sinapsis y mielinizacion en periodos
prenatales y natales (4).
Etiologia
El hipotiroidismo congénito puede tener dos origenes: tiroideo y
central. En su presentacion primaria puede ser ocasionada por una
alteracion en el desarrollo de la tiroides como la disgenesia tiroidea
gue se ha estimado se presenta en el 80% de los casos, abarcando
casos como la agenesia, hipoplasia o glandula ectépica (5). Esta
condicion se considera hereditaria solamente en el 2-5% de los

casos, el resto se consideran de origen espontaneo.



1.3.1.3.

1.3.1.4.

Esta patologia puede también ser de origen transitorio, se ha
vinculado el uso de ciertos medicamentos como el metimazol o
propiltiouracilo en el periodo de gestacidon, o también con
anticuerpos bloqueadores de la tiroides en madres con patologia
tiroidea autoinmune y exceso de yodo (5).

En su presentacion secundaria se ha descrito que hay alguna
anomalia hipotalamica o hipofisaria que es extremadamente rara.
Epidemiologia

A nivel mundial las estadisticas reflejan que 1 de cada 4000 nacidos
vivos presentan hipotiroidismo congénito, habiendo una
predisposicion mayor en la poblacion hispana con datos de 1 de
cada 1600 nifios y en asiaticos con 1 de cada 2380 nifios (5). Con
respecto al sexo se ha detectado que la incidencia es mayor en
mujeres con respecto a hombres en relacion 2:1 y es mayor también
en partos gemelares, multiples y nifios prematuros (5).

Clinica

Las manifestaciones clinicas del hipotiroidismo en neonatos son
pocas o nulas debido a que la hormona tiroxina materna se transfiere
de manera parcial.

La sintomatologia temprana suele aparecer aproximadamente en la
sexta semana de vida y son el letargo, hipotonia, hipertrofia de las
fontanelas anterior y posterior, ictericia, estrefiimiento e hipotermia.
Los sintomas tardios aparecen después de la sexta semana de vida
e incluyen puente nasal deprimido, edema palpebral, hipotermia,

distension abdominal, hiporreflexia, bradicardia y
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1.3.1.5.

1.3.2.

1.3.2.1.

1.3.2.2.

herniacion umbilical (6). También pueden desarrollar distrés
respiratorio por el mixedema en la via aérea.
Tratamiento
Las guias actualizadas describen el tratamiento con levotiroxina
(LT4) antes de cumplir las dos primeras semanas de vida hasta los
36 meses de edad con una dosis de 10-15 ug/kg/dia en dosis unica.
Solamente los casos de hipotiroidismo congénito transitorio
merecen tratamiento durante el resto de la vida (7).
El medicamento se debe administrar en tabletas molidas o
trituradas disueltas en leche materna o en agua, pero no debe llegar
a diluirse en el biberén (7).
Los alimentos que interfieren en la absorcion de LT4 son soya, calcio,
fibra y hierro por lo cual debe evitarse el consumo mientras se esté
administrando este medicamento. Los niveles recomendados de T4T
en los primeros anos de vida es de 10 a 16 ug/dL, T4L de 1,6 a 2.3
ng/dL y de TSH 0.5 a 2 mUI/MI (7).

Fenilcetonuria
Definicién
Se define como fenilcetonuria al error congénito del metabolismo
ocasionado por la falta de la enzima fenilalanina hidroxilasa hepatica,
que convierte a la fenilalanina en tirosina (8). El déficit de la misma
causa retardo mental grave y alteraciones neuropsiquiatricas.

Etiologia
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1.3.2.3.

1.3.2.4.

El origen de esta patologia es genético, el patron por el cual se
hereda es de tipo autosémico recesivo; por lo cual se explica a través
de las leyes mendelianas que de dos padres portadores se obtienen
1 persona no afectada, 2 personas portadoras y 1 persona enferma
(8).

Epidemiologia

Epidemioldégicamente, la fenilcetonuria se agrupa por etnias, siendo
mucho mas frecuente en la poblacidén caucasica, reportando 1 caso
en 10.000 y en los nativos amerindios (9). Los afroamericanos,
asiaticos y mestizos tienen una tasa de incidencia menor; por
ejemplo en la poblacion afroamericana se estima que de los casos
se dan 1 en 200.000.

Clinica

Dentro de las primeras horas de vida del neonato, se eleva la
fenilalanina cuando se inicia la lactancia materna o la alimentacion
con formulas.

Los nifios que no han recibido tratamiento oportuno durante los
primeros 20 dias, comienzan a manifestar sintomas a partir del sexto
mes ya que el retraso mental se hara evidente en el retardo de las
actividades del desarrollo neuro-infantil como el gateo, caminar o
sentarse (9). El dafio cerebral se considera irreversible si no se ha
tratado durante el primer afio de vida. Los sintomas mas y menos

comunes se describen en la siguiente tabla:

Sintomas mas comunes Sintomas menos comunes

Eccemas Irritabilidad
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Olor corporal a moho Hiperactividad
Crisis convulsiva Depresion
Hipopigmentacion de mucosas Hipotonia
Trastornos de la marcha Nistagmus
Retardo del crecimiento Microcefalia

Tabla 2. Sintomas comunes y no comunes de la fenilcetonuria

Se describen también los valores normales de fenilalanina en sangre:

e Recién nacidos < 2.5 mg/dL

e Infantes 0.7 - 1.3 mg/dL

e Escolares 2 a 6 mg/dL

e Adolescentes 0.8 - 1.2 mg/dL

e Adultos 0.75-1.25 mg/dL

1.3.25. Tratamiento
Los RN con fenilcetonuria deben de ser alimentados con leche
materna en la cantidad que sea capaz de tolerar.
En el tratamiento nutricional se deben tener en cuenta los valores en
sangre:

e PHE menor a 6 mg/dL: leche materna exclusiva y controles
semanales (9)

e PHE entre 6-10 mg/dL: restriccion proteica del 50%, leche
materna 50% y leche libre de PHE 50% mas controles PHE
semanales (9)

e PH3 mayor a 10 mg/dL: suspension de leche materna,
alimentacién con leche libre de PHE mas controles

semanales (9)
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1.3.3.

1.3.3.1.

1.3.3.2.

1.3.3.3.

El suplemento debe hacerse con vitamina D, hierro, calcio y zinc En
edad preescolar el consumo de aminoacidos debe de ser de
2g/kg/dia con la inclusién de la tirosina 25mg/kg/dia, en nifios
escolares y adolescentes la dieta debe tener vegetales y frutas mas
las formulas nutricionales suplementarias (9, 10).

Galactosemia
Definicion
La galactosemia clasica es una patologia autosémica recesiva que
se caracteriza por la capacidad minima para poder convertir la
galactosa en glucosa por alteracion de la via enzimatica de Leloir:
la galactokinasa, la galactosa-1-fosfato uridililtransferasa y la
uridindifosfato galactosa-4-epimerasa (11).
Se clasifica en tres tipos:

e Galactosemia clasica

e Déficit de galactosakinasa

o Déficit de galactosa-4-fosfato epimerasa
Etiologia
El origen de esta enfermedad es genético, siguiendo el patron
autosomico recesivo en el cual se expresan las leyes mendelianas,
por lo consiguiente de dos padres que son portadores de la patologia
tendran 25% de hijos sanos, 50% de hijos portadores y 25% de hijos
enfermos (12).
Epidemiologia
La distribucion a nivel mundial es amplia, se reportan mas casos del

tipo 1 o galactosemia clasica con una incidencia aproximada de
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1.3.3.4.

1 caso reportado entre 30.000 a 60.000 nacidos vivos (12). El déficit
de galactosakinasa se presenta en 1 caso entre 100.000 nacidos
vivos y el déficit de galactosa-4-fosfato epimerasa es de
presentacion rara por lo cual no hay estadisticas (12).
Actualmente se desconoce cual es la incidencia de esta patologia
en el Ecuador (12).
Clinica
Las manifestaciones clinicas de esta patologia se clasifican acorde
al tipo de galactosemia que se presente (12).
Presentacion clasica:
¢ Recién nacido que al nacimiento tiene peso adecuado y cura
con pérdida de peso en los primeros cuatro dias por el
rechazo a la alimentacion.
e Presencia de letargia
e Hepatomegalia, ictericia, trastornos de la coagulacion
e Tubulopatia proxima y galactosuria
e Edema o ascitis
e (Cataratas
e Convulsiones

e Retraso en el desarrollo

Déficit de galactokinasa:

e Presencia de cataratas Dbilaterales

Déficit de galactosa-1-fosfato uridiltransferasa:

e Asintomaticos en el nacimiento

¢ |dentificacion en el screening neonatal

15



e Crecimiento retardado

e Coeficiente intelectual que disminuye a lo largo del tiempo
e Ataxia en adolescentes

e Sintomas extrapiramidales

e Osteoportosis

e Amenorrea por hipogonadismo

1.3.3.5. Tratamiento
La base del tratamiento se constituye por la terapia nutricional,
teniendo que suprimir el contenido de galactosa en leche (13). Lo que
se sugiere en estos casos es:
e Suspender la lactancia materna
¢ Iniciar lactancia suplementaria libre de lactosa sustituyéndola
por formulas de soya que han demostrado ser opciones
eficaces y seguras

e En RN pretérmino se debe administrar férmulas con

aminoacidos
e Percentilar mediciones antroprométicas del RN

e Consumo diario de calcio en dieta dependiendo de ingesta

calculada:

0-6 meses 210 mg de calcio por dia
6-12 meses 270 mg/dia

1-3 afios 500 mg/dia

4-8 afos 800 mg/dia

9-13 afos 1300 mg/dia
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14-18 afios 1300 mg/dia

1.3.4.

1.3.4.1.

1.3.4.2.

1.3.4.3.

Hiperplasia suprarrenal congénita
Definicion
La hiperplasia suprarrenal congénita emerge de mutaciones
genéticas enzimaticas en la produccion de mineralocorticoides,
glucocorticoides y esteroides sexuales que se original del colesterol
a través de las glandulas suprarrenales (14, 15). Esto afecta en el
desarrollo de los caracteres sexuales primarios y secundarios en los
infantes afectados. Otra caracteristica es la pérdida importante de
sal que se produce lo cual es potencialmente mortal para los RN (14).
Etiologia y epidemiologia
Es una patologia autosomica recesiva por mutaciones de CYP21A
la cual produce déficit de 21-hidroxilada. Se ha estimado que
aproximadamente hay 1 caso detectado entre 60 personas, pero el
numero sube (1:3) cuando se habla de poblaciones genéticamente
susceptibles como en las poblaciones de origen judio, marroqui o
irani (14, 15). No se ha identificado predileccion por algun sexo, por
lo cual los reportes indican que tanto hombres como mujeres estan
afectados de la misma manera.
Clinica
En el déficit de mineralocorticoides se produce vomito,

deshidratacion, hipovolemia y shock.
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En pacientes con exceso de androgenos se podra ver genitales
ambiguos, vello facial excesivo, pubertad precoz, crecimiento
rapido durante la infancia, infertilidad (16).

1.3.4.4. Tratamiento

Medicamento Dosis Frecuencia
Hidrocortisona tabletas 15-25 mg/dl C8H
Prednisona tabletas 5-7,5 mg/dl C12H
Prednisolona suspension 4-6 mg/dl C24H
Dexametasona suspension | 0.25-0.5 mg/d| C24H
Fludrocortisona tabletas | 0.05-0.2 mg/dl C24H

Tabla 3. Medicamentos administrados en la hiperplasia suprarrenal congénita (17)

CAPITULO Il: MATERIALES Y METODOS

Disefio de la investigacion

Descriptivo

Tipo de estudio

Segun laintervencion del investigador

Observacional

Segun larecoleccion de datos

Retrospectivo

Segun el numero de medicién de variables

Transversal
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Segun el numero de variables

Descriptivo

Poblacion y muestra

La poblacién corresponde a los neonatos de la Coordinacion Zonal de Salud 8 a los
que se le haya detectado alguna patologia como hipotiroidismo, galactosemia,
hiperplasia suprarrenal o fenilcetonuria durante el tamizaje metabdlico entre los afios

2018 - 2023.

Criterios de inclusién

> Pacientes entre 0 y 28 dias de vida

> Neonatos a los que se le haya realizado el tamizaje metabdlico
> Neonatos atendidos en la Coordinacién Zonal de Salud 8

> Neonatos con diagnostico de hipotiroidismo congénito

> Neonatos con diagnéstico de hiperplasia suprarrenal congénita
> Neonatos con diagnéstico de galactosemia

> Neonatos con diagndstico de fenilcetonuria

Criterios de exclusion

> Pacientes con edad superior a 28 dias de vida

> Neonatos a los que no se les haya realizado el tamizaje metabdlico

> Neonatos que no han sido atendidos en la Coordinacion Zonal de Salud 8
> Neonatos que no tienen diagnostico de hipotiroidismo congénito

> Neonatos que no tienen diagnostico de hiperplasia suprarrenal congénita

> Neonatos que no tienen diagndstico de galactosemia
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> Neonatos que no tienen diagndstico de fenilcetonuria

Tamano de la muestra

> Tamano de la poblacion: 136
> Margen de error: 9%

> Nivel de confianza: 95%

> Heterogeneidad: 50%

> Muestra: 62

Método de muestreo

Para esta investigacion, se utilizé el muestreo probabilistico aleatorio simple obtenido
de las historias clinicas de los neonatos que se realizaron el tamizaje metabdlico en
la Coordinacion Zonal de Salud 8, los cuales fueron 136 pacientes quienes cumplen
los criterios de inclusion y exclusion expuestos anteriormente. Método de
recolecciéon de datos

La recoleccidén de datos de esta investigacidn se realizé de manera retrospectiva,
dependiendo del analisis de historias clinicas y del analisis estadistico de la base de
datos proporcionada por el Centro de Salud previa su respectiva autorizacion por el

Departamento de Docencia.
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Variables

Nombre
INDICADOR Tipo RESULTADO FINAL
Variables
Cualitativa Masculino
Sexo Sexo biolégico
nominal Femenino
Cuantitativa
Edad Dias de nacido Dias
discreta
Semanas a las que Cualitativa Si
Prematuridad
nacio nominal No
2018
. 2019
Categodrica
Afo de Ano en el que nacié el 2020
nominal
nacimiento nino 2021
politdmica
2022
2023
Hipotiroidismo
congénito
Enfermedad que se Categorica Fenilcetonuria
Patologia
diagnostico al neonato nominal Galactosemia
detectada
durante el tamizaje politdmica Hiperplasia
suprarrenal
congénita
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Levotiroxina

Medicina que se le Categorica Formula libre de
Medicamento
otorgo al paciente nominal fenilalanina
administrado
segun su diagnostico politdmica Hidrocortisona
Leche de soya
Discapacidad o
Cualitativa Si
Discapacidad presentada posterior al
nominal No
diagndstico
Fisica
Discapacidad .
Categorica Intelectual
Tipo de presentada por el
nominal Psicosocial
discapacidad paciente posterior al
politdmica Auditiva
diagnostico
Lenguaje
Variable del
Indicador Tipo Valor final
estudio
Hipotiroidismo
congénito
Criterios Categorica Fenilcetonuria
Tamizaje
diagnésticos en base nominal Galactosemia
neonatal
a cuadro clinico politdmica Hiperplasia
suprarrenal
congénita
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Entrada y gestion informatica de datos

La informacion se almacend en una hoja de datos de Microsoft Excel para su
respectiva tabulacion posterior a la revision de las historias clinicas obtenidas de la
Coordinacién de Salud de la Zona 8 con respecto a los neonatos diagnosticados con
alguna patologia como hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, galactosemia o

hiperplasia suprarrenal congénita durante el tamizaje metabdlico.

Estrategia de andlisis estadistico

Calcular medidas de desempeio del protocolo, como sensibilidad, especificidad,
valores predictivos positivos y negativos, para evaluar la precision del tamizaje en la
deteccidn de patologias metabdlicas.
> Prueba de Chi cuadrado
En este caso utilizamos los siguientes parametros para aplicarlos en la
calculadora digital.
> Margen de error: 9%

> Nivel de confianza del 95%
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CAPITULO Il
Resultados

Se revisaron las historias clinicas de 150 casos de recién nacidos en la Coordinacion
Zonal 8 de Salud de los cuales se excluyeron 88 historias clinicas que no cumplian
los criterios de inclusion antes especificados, quedando una poblacion de estudio de
62 RN. El primer factor a analizar fue el sexo de los cuales 28 (45,16%) fueron de

sexo femenino y 34 (54,84%) de sexo masculino.

SEXO
Frecuencia | Porcentaje Porcentaje | Porcentaje
valido acumulado
0 28 4516 4516 4516
L 34 54,84 54.84 100
Total 62 100 100

Tabla 4. Resultado estadistico de la variable "sexo" en pacientes con errores innatos del metabolismo

De los 62 casos reportados, se identifico que 26 (41,94%) casos se detectaron en los

primeros 15 dias de vida del RN y 36 (58,06%) casos se detectaron entre los dias 16

- 28 de nacido
EDAD
Frecuencia | Porcentaje Porcentaje | Porcentaje
valido acumulado
0 26 41,94 41,94 41.04
1 36 58,06 58 06 100
Total 62 100 100

Tabla 5. Resultado estadistico de la variable "edad" en pacientes con errores innatos del metabolismo

De los 62 casos reportados, se identifico que 13 (20,97%) casos se detectaron en

nifos prematuros y 49 casos en nifios que no han sido prematuros (79,03%)
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PREMATURIDAD
. .| Porcentaje | Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje 1
valido acumulado
0 13 2097 20,97 20,97
1 49 79.03 79.03 100
Total 62 100 100

Tabla 6. Resultado estadistico de la variable "prematuridad” en pacientes con errores innatos del metabolismo

En la variable del afio de nacimiento se determind que 10 (16,13%) nacimientos se
produjeron en el 2018, 21 (33.87%) nacimientos en el 2019, 9 (14,52%) nacimientos

en el 2020, 8 (12,9%) nacimiento en el 2021, 3 (4,84%) nacimientos en el 2022 y 11
(17,74%) nacimientos en el 2023. El afio donde se produjeron mas nacimientos de

nifos con alguna patologia detectada en el tamizaje metabdlico fue en el 2019.

ANO DE NACIMIENTO
. .| Porcentaje | Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje 1
valido acumulado

2018 10 16,13 16,13 16,13
2019 21 3387 33,87 a0
2020 9 14 52 14,52 64 52
2021 8 12,9 129 7742
2022 3 4 84 4 84 82,26
2023 11 17,74 17,74 100
Total 62 100 100

Tabla 7. Resultado estadistico de la variable "afio de nacimiento" en pacientes con errores innatos del

metabolismo

Las patologias detectadas en los RN se identificaron de la siguiente manera: a lo largo
de los afios se identificé que la patologia del tamizaje metabdlico mas frecuente en
RN fue el hipotiroidismo con un total de 42 (67,74%) casos, seguido de la hiperplasia
suprarrenal con 10 (16,13%) casos detectados, fenilcetonuria con 7 (11,29%) casos
detectados y la galactosemia con 3 (4,84%) casos reportados a lo largo del periodo

de estudio
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PATOLOGIA DETECTADA
. .| Porcentaje | Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje 1
valido acumulado
0 42 67.74 67,74 67.74
1 10 16,13 16,13 83.67
2 7 11,29 11,29 9516
3 3 4 84 4 84 100
Total 62 100 100

Tabla 8. Resultado estadistico de la variable "patologia detectada" en pacientes con errores innatos del

metabolismo

Los medicamentos administrados en los RN con alguna patologia del tamizaje
metabdlico se identificaron de la siguiente manera: el medicamento administrado mas
frecuente en RN fue la levotiroxina con un total de 42 (67,74%) casos, seguido de la
hidrocortisona con 10 (16,13%) casos detectados, formula libre de fenilalanina con 7
(11,29%) casos detectados y la leche de soya con 3 (4,84%) casos reportados a lo

largo del periodo de estudio

MEDICAMENTO ADMINISTRADO
. . | Porcentaje | Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje 1
valido acumulado
0 42 6774 6774 6774
1 10 1613 16,13 83.87
2 7 11,29 11,29 9516
3 3 4 64 4 84 100
Total 62 100 100

Tabla 9. Resultado estadistico de la variable "medicamento administrado" en pacientes con errores innatos del

metabolismo

De todos los casos reportados de RN con patologias del tamizaje metabdlico se
detectaron que 3 (4,84%) casos presentaron discapacidad y 59 (95,16%) casos no

presentaron discapacidad
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DISCAPACIDAD
Frecuencia | Porcentaje Porcentaje | Porcentaje
valido acumulado
0 3 4,84 4,84 484
1 59 95.16 95.16 100
Total 62 100 100

Tabla 10. Resultado estadistico de la variable "discapacidad" en pacientes con errores innatos del metabolismo

De los casos detectados con discapacidad, se detectaron 2 (66,66%) casos de

discapacidad intelectual y 1 (33,33%) caso con discapacidad psicosocial

TIPO DE DISCAPACIDAD
. .| Porcentaje | Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje 1
valido acumulado
0 0 0 0 0
1 2 66.67 66.67 66.67
2 0 0 0 66.67
3 0 0 0 66.67
4 1 33,33 33,33 66,67
2 0 0 0 100
Total 2 100 100

Tabla 11. Resultado estadistico de la variable "tipo de discapacidad" en pacientes con errores innatos del

metabolismo
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Discusion

Los resultados obtenidos en el presente trabajo de investigacion proporcionan una
vision importante sobre la incidencia de casos de patologias metabdlicas detectadas
durante el tamizaje metabdlico en recién nacidos de la zona 8 de salud. Se analizaron
un total de 62 casos que cumplieron con los criterios de inclusidén establecidos en este
trabajo de investigacion de los cuales analizamos la prevalencia en el sexo, edad,
prematuridad, las patologias mas frecuentes, medicamentos administrados para las
mismas y si tuvo alguna repercusion ocasionando discapacidad en estos pacientes.
En la distribucion por sexo de los RN se observo predominancia en el caso de los
varones con un 54,84% de casos reportados versus a las mujeres con 45,16% de
casos reportados. Segun Alonzo-Pico (18) y autores, sugieren que las patologias
metabolicas del desarrollo son mas frecuentes en el sexo masculino que reportan un
65,43% de casos en su estudio.

El tiempo de deteccion de las patologias, los resultados de nuestro trabajo mostraron
que el 58,06% tuvieron lugar entre los dias 0 - 15 de vida del infante mientras que el
41,94% restante se detecto entre los dias 16 - 28 de vida del nifio. Con estos datos
se puede sugerir el control continuo del recién nacido durante el primer mes de vida
a través del programa de tamizaje neonatal con el fin de mejorar el prondstico de
aquellos nifios que sean detectados con las enfermedades subyacentes.

En cuanto a la prematuridad, solo el 20,97% de los casos correspondian a RN
prematuros, lo que indica que la mayoria de las patologias metabdlicas se presentaron

en RN a término. Indica la necesidad de incluir a todos los recién
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nacidos, independientemente de la edad gestacional, en los programas de tamizaje
metabdlico, ya que la prematuridad no parece ser un factor predominante en la
aparicion de estas patologias. En comparacidn con otros estudios como el de Torres-
Sanchez et al. (19) y Dunne et al. (20) donde se recalca la necesidad de incluir a
todos los recién nacidos en el tamizaje metabdlico y no solamente a aquellos que
han sido prematuros, pues las estadisticas no muestran tendencia significativa con
respecto a esa premisa.

Segun los datos del afio de nacimiento, la mayor cantidad de casos de patologias
detectados fue en 2019, con un 33,87%. Este aumento podria estar relacionado con
una variedad de razones, como mejoras en los sistemas de deteccidon o cambios en
las practicas de salud publica.

La condicion mas frecuente entre las patologias detectadas fue el hipotiroidismo
congénito (67,74), seguido de la hiperplasia suprarrenal congénita (16,13%), la
fenilcetonuria (11,29%) y la galactosemia (4,84%). Estos hallazgos corroboran los
hallazgos de la literatura, que indica que el hipotiroidismo congénito es la afeccidn
mas comun en los tamizajes metabdlicos neonatales. El hipotiroidismo, segun las
guias de practica clinica del Ministerio de Salud Publica del Ecuador, se ha catalogado
como la primera patologia detectada mas frecuente en el tamizaje metabdlico por lo
cual se han creado programas de seguimiento continuo a lo largo de los afnos a los
ninos que han sido detectados con esta enfermedad, brindandoles nuevas
oportunidades de tratamiento acorde a sus respectivas necesidades y pronostico.

La levotiroxina fue el medicamento administrado mas comunmente (67,74), lo que

refleja la alta prevalencia del hipotiroidismo congénito en la poblacion estudiada. La
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hiperplasia suprarrenal y la fenilcetonuria se trataron adecuadamente con otros
medicamentos como la hidrocortisona y la formula libre de fenilalanina.

Finalmente, solo el 4,84 % de los casos reportados resultaron en una discapacidad,
lo que indica que la deteccidn y el tratamiento temprano de las patologias metabdlicas
en RN pueden reducir significativamente el riesgo de discapacidad. La mayoria de
las discapacidades identificadas fueron de tipo intelectual (66,66%) y psicosocial
(33,33%), comparandose con otros estudios como el de Liders (21) en el cual
también se encontraron nifios que desarrollaron distintas discapacidades por los
errores innatos del metabolismo aunque no en un numero significativo debido a que

el tratamiento fue otorgado a tiempo.
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Conclusiones

Con respecto a la prevalencia de enfermedades detectadas en el tamizaje
metabdlico neonatal y el sexo, se ha concluye que hay un mayor indice de
neonatos de sexo masculino que presentan cualquiera de estas condiciones.
No se ha relacionado a la prematuridad como un factor de riesgo potencial
para el desarrollo de alguna de las patologias del tamizaje metabdlico.

En nuestro estudio, el afio donde mas se detectaron patologias en el tamizaje
fue en el 2019.

La enfermedad mas frecuente y detectada en el tamizaje es el hipotiroidismo
y el medicamento administrado para esta patologia es la levotiroxina.
Aunque existen reportes de nifios que han desarrollado discapacidad por
alguna de estas enfermedades, el numero de casos existentes no es
significativo para establecer una hipotesis.

El seguimiento a lo largo del tiempo de los nifios con alguna enfermedad
detectada en el tamizaje metabdlico ha sido efectivo, ya que se les ha

otorgado el medicamento adecuado y su condicién ha mejorado.

31



Anexos
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Gréfico 1. Gréfico estadistico del sexo de pacientes detectados con errores del metabolismo

Edad
40
35
30
25
20
15
10
5

o - .
0-15 DiAS 16 - 28 DIAS
EDAD
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Grafico 3. Grafico estadistico de la prematuridad de pacientes detectados con errores del metabolismo
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Grafico 6, Grafico estadistico del medicamento administrado en pacientes con errores del metabolismo
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