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El tamiz neonatal se ha convertido, después

de las vacunas, en el procedimiento mas

aceptado en la prevencion pediatrica



QUIERO EXPRESAR MI AGRADECIMIENTO

A MI HIJO.

Sabiendo que jamas existira una forma de agradecer una vida de lucha,
sacrificio y esfuerzo constantes, sélo deseo que entiendas que el logro mio,
es el logro tuyo, que mi esfuerzo es inspirado en ti, y que mi unico ideal eres tu.

A MIS PAPAS:

Porque han sido el soporte de todos estos afios de formacion profesional y que
gracias a su apoyo me encuentro en donde ahora me encuentro.

A MI ASESORA DE TESIS

Por su apoyo, compresién y paciencia quien sin su ayuda me permitié sentir
poder lograr lo que me proponga en la vida



iNDICE

INTRODUCCION.

JUSTIFICACION.

OBJETIVOS.

1. MARCO TEORICO.

1.1.
1.2,
1.3.

1.4.

Antecedentes del Tamiz Neonatal.
Epidemiologia.
Definicion del Tamiz Neonatal.

Caracteristicas del Papel Filtro.

2. CLASIFICACION.

2.1.

2.2,

Tamiz Neonatal Basico

Tamiz Ampliado.

3. INTERVENCION EN EL PROCESO PARA TOMA DEL TAMIZ
NEONATAL EN EL TALON.

3.1.

3.2,

3.3.

3.4.

Definicion
Ficha de identificacion
Material y Equipo

Medidas de seguridad para una mejor muestra

IV. INTERVENCION EN EL PROCESO PARA TOMA DEL TAMIZ
NEONATAL EN EL CORDON UMBILICAL.

4.1.

4.2,

4.3.

44,

Definicion
Ficha de identificacion
Material y Equipo

Medidas de Seguridad para una mejor muestra

13
14
18
21
22

23

24
24

25

25

26

27

29

29

29

30



V. TOMA DE MUESTRA EN CASOS ESPECIALES.

5.1 Prematuros, Sindrome Dawn e hijos de Madres HC

VI. HIPOTIROIDISMO CONGENITO, ENFERMEDAD DE DETECCION
OPORTUNA POR LA PRUEBA DEL (TN)

6.1.  Historia del Hipotiroidismo Congénito
6.2. Definicién
6.3. Etiologiay Clasificacion
6.4. Datos Clinicos mas Frecuentes
6.5. Diagnostico
6.6 Aspectos Genéticos
6.7. Tratamientos
6.8 Pronostico
6.9 Vigilancia del paciente con HC
VII. IMPORTANCIA DE LA DETECCION DEL HIPOTIOIDISMO
7.1 Alcance del Programa y retos por cumplir
CONCLUSION
ANEXOS
BIBLIOGRAFIA

GLOSARIO

31

34

35

36

37

38

38

39

40

4

4

42



INTRODUCCION

Dentro de la evolucién y desarrollo de toda sociedad existen movimientos y
eventos naturales que permiten su evolucion o extincion como conjunto dentro
de estos movimientos tenemos la natalidad, morbilidad y la mortalidad de sus
individuos, todos estos movimientos implican necesidades intrinsecas tanto de
recursos monetarios como humanos, los organismos internacionales de salud
han estado promoviendo una mejora del estado de salud de los individuos que
integran a las diversas sociedades con el principio de que una persona con
salud puede adaptarse y enfrentar de mejor forma las exigencias existenciales
durante su vida y contribuir a un desarrollo y evolucién de su sociedad y su

especie.

Dentro de los recursos humanos un pilar fundamental para cumplir los
diferentes programas de salud de las diferentes naciones es el personal de
enfermeria y que gracias al compromiso que se ha podido alcanzar las metas y
objetivos de diversos programas de salud. Como mencionare el programa
nacional de Tamiz Neonatal (TN), en los inicios de este programa la cobertura
de la poblacion neonatal era menor de un 50% en los hospitales del sector
salud y aun menor en las unidades de asistencia privadas, a pesar de su
difusién y educacion de este programa hacia las madres, y ante el alta de
manera inmediata de las pacientes de parto eutécicos, estas no regresaban
para la toma de la muestra de los recién nacidos y en el mejor de los casos
regresaban pero la mayoria de las veces en forma tardia para la toma de
muestra, deteccidon de casos sospechosos, reubicacion del paciente
sospechoso de esta patologia confirmacion del diagnostico y tratamiento
oportuno. Actualmente este programa abarca el 90% de la poblacion neonatal
del pais pero aun falta un 10% para alcanzar la cobertura total de esta

poblacion.



La mortalidad materna e infantil son dos de los indicadores mas relevantes de
injusticia social e inequidad de género, que afectan primordialmente a las
entidades federativas con menor desarrollo socioeconémico, a las
comunidades rurales y a las poblaciones indigenas. Hoy en dia se estima que
en nuestro pais se embarazan anualmente alrededor de 2.5 millones de
mujeres, y 370 mil partos aproximadamente no son atendidos en instituciones
de salud publicas o privadas, con las consecuentes repercusiones en la calidad
de la atencion. Diariamente se registran en México cuatro defunciones
maternas y 110 muertes de niflos y nifias menores de un afio de edad, la
mayoria por causas son prevenibles mediante una buena atencion médica.
Para atender estos importantes problemas de injusticia social, el Programa
Nacional de Salud 2001-2006 ' ha implementado diversos programas para una
atencion médica uniforme, con la intension de brindar una atencion de calidad a

la poblacién neonatal.

Entre las principales causas de mortalidad neonatal destacan:
1.-Hipoxia y asfixia.

2.-Prematurez.

3.-Bajo peso al nacer.

4.-Membrana hialina.

5.-Sepsis bacteriana del recién nacido.

6.-Malformaciones congénitas o algunos defectos al nacimiento.

La falta de coordinacién interinstitucional ha originado que no se disponga del
total de la informacién sobre la deteccion de defectos al nacimiento
(Hipotiroidismo Congénito), sin embargo la informacion de las tres principales
instituciones del sector salud sefiala que se tuvo una cobertura de 75.9% para
el 2000, del total de nacimientos registrados en el pais misma que actualmente

se encuentra cercana al 90%; con ello se ha limitado la posibilidad de tratar

" SECRETARIA DE SALUD, SUBSECRETARIA DE PREVENCION Y PROTECCION DE LA SALUD, EN: PROGRAMA DE ACCION “ARRANQUE
PAREJOEN LA VIDA” PRIMERA EDICION 2002



oportunamente a todas las nifias y nifos con este tipo de deficiencias
metabdlicas congénitas.

La tasa de mortalidad infantil en la ultima década muestra una tendencia
descendente, pasando de 23.9 a 13.8 muertes en menores de un afio por 1
000 nacimientos vivos registrados, en el periodo 1990-2000. Se estima que en
nuestro pais anualmente nacen alrededor de 2.1 millones de nifias y nifos, de
los cuales mueren 20 000 durante su primer mes de vida y 40 000 fallecen
antes de cumplir el primer afo de edad; mas del 50% de estas defunciones se
deben a afecciones originadas en el periodo perinatal, el resto, ain se siguen
muriendo por diarreas, infecciones respiratorias agudas u otras causas

prevenibles mediante una buena atencion médica. 1

Si bien existen numerosas causas de discapacidad, una de las mas
importantes son los defectos al nacimiento (DAN). La lista de defectos al
nacimiento y patologias perinatales causantes de discapacidad, es larga y
continuamente en expansion. Sin embargo, dentro de estas se ha considerado
una lista de padecimientos, sin ser de ninguna manera exhaustiva y por
supuesto siendo expandible, por su magnitud y trascendencia epidemiolégica,
asi como por la disponibilidad de estrategias para su prevencion, diagnostico y

manejo oportuno. 2

Se calcula que uno de cada 50 nacidos vivos presenta algun defecto al
nacimiento, es decir, alguna anomalia en la estructura, funcién o metabolismo
del organismo, y que resulta en discapacidad fisica o mental con gravedad
variable y en algunos casos en la muerte de nifios y nifias. Estos
padecimientos ocupan el segundo lugar entre las muertes infantiles en nuestro

pais. 2

2 SECRETARIA DE SALUD, PROGRAMA DE ACCION ARRANQUE PQREJO, EN: Lineamientos Técnicos para la organizacién y funcionamiento de los
“Servicios Integrales Para La Prevencion de la Discapacidad” ( SINDIS) Versién Preliminar



JUSTIFICACION

El Tamiz Neonatal (TN) es una prueba de suma importancia para la salud y la

medicina preventiva.

El Tamiz Neonatal no solo es una prueba mas de laboratorio, si no una medida
de deteccion temprana e intervencion oportuna en los casos positivos para
evitar la morbilidad adjunta de algunos trastornos de origen congénito, como

es el Hipotiroidismo Congénito (HC).

En México, se estima que 1 de cada 2,537 recién nacidos presentan
Hipotiroidismo Congénito, esta frecuencia es extraordinariamente alta en
relacion a otros paises. Independientemente de la etiologia del HC, el cuadro
clinico es el mismo, y al nacimiento menos del 5% de los recién nacidos
presentan signos y sintomas de hipotiroidismo, éstos se van haciendo

evidentes en el transcurso de los primeros meses de vida. s

El Programa del TN es uno de los programas prioritarios y, una de las
estrategias sustantivas del Programa Nacional de Salud 2001-2006 estipulado
en la Norma Oficial Mexicana del Diario Oficial de la Federacion (NOM-007-
SSA2-1993). Con el fin de optimizar el dicho Programa actualmente se
requiere la coordinacion de un equipo multidisciplinario con objetivos futuros,
delimitados y especificos dentro de los cuales es indispensable la presencia del
profesional de enfermeria, asi como su compromiso para que sean alcanzadas

sus metas. ®

En México se calcula que uno de cada 50 nacidos vivos presenta algun defecto
al nacimiento, es decir, alguna anomalia en la estructura, funcion o
metabolismo del organismo, y que resulta en discapacidad fisica o mental con
gravedad variable y en algunos casos en la muerte de nifios y nifias. Estos

padecimientos ocupan el segundo lugar entre las muertes infantiles en nuestro

*SECRETARIA DE SALUD, CENTRO NACIONAL DE EQUIDAD DE GENERO Y SALUD REPRODUCTIVA, EN: TAMIZ NEONATAL DETECCION Y
TRATAMIENTO OPORTUNO E INTEGRAL DEL HIPOTIROIDISMO CONGENITO, LINEAMIENTO TECNICO, Primera edicion abril 2007 México D:F:’



pais. En 1999 se registraron en México mas de 7,000 defunciones en menores

de un afo por esta razon.

De los defectos al nacimiento graves, es decir, aquellos que ponen en peligro la
vida o la funcién de manera importante, solo son diagnosticados del 3 a 4% de
los nifios durante su primer afio de vida.

Aproximadamente 100,000 a 150,000 casos de DAN se diagnostican al nacer;
de ellos cerca de 6,000 mueren en los primeros 28 dias de vida y unos 2,000
mueren antes de alcanzar el primer afio de vida, quedando 92,000 a 142,000

nifnos vivos con diferentes grados de afectacion. 2

El diagnodstico temprano y tratamiento oportuno limita el dafio y gravedad de la
discapacidad, por estas razones se ha considerado al Hipotiroidismo congénito
como una urgencia pediatrica, que debe diagnosticarse y tratarse lo mas pronto
posible, la toma de la muestra del TN, debera realizarse antes de las 72 hrs de

nacimiento. s

Los nifio (as) con Hipotiroidismo que no reciben tratamiento oportuno, sufren
diversos grados de retraso mental, retraso de crecimiento y desarrollo que
limita su inclusion en la sociedad y en la vida productiva, lo cual representa un
costo para el individuo, familia y sociedad. En México, en el afo 2001,
encontramos que tener un resultado sospechoso de HC, tedricamente eleva el
riesgo de fallecer en 1.9 veces. De alli que cuando se notifique a un RN como
sospechoso de HC se debe proceder de manera verdaderamente urgente para
su localizacién, confirmacién e inicio de tratamiento inmediato, no sélo para
proteger la integridad neurolégica y prevenir discapacidad, sino también para

disminuir el riesgo de muerte.*

No existen estadisticas que informen de defectos congénitos basados en la
poblacion, y sus repercusiones en la morbilidad infantil, ni la tasa de retraso

mental secundarias a un tratamiento tardio del hipotiroidismo congénito, pero

* Vela A Marcela Epidemiologia del hipotiroidismo congénito en México. ~ Salud pUblica de México, vol. 46 No 2, marzo abril de 2004 pp. 141- 148

Moy



se sabe que el hipotiroidismo congénito es la primer causa de retraso mental
prevenible en México ° es importante recalcar que en México se han tamizado
en la SSA 4 052 782 nifos y detectaron 1 576 casos que el inicio del

tratamiento oportuno.4

En México, 2.2 millones de personas sufren algun tipo de discapacidad fisica o
mental, lo que representa el 2.3% de la poblacion total del pais. Cerca del 20%
de los individuos discapacitados nacen con el problema, y se estima que 11.5%
de la poblacion discapacitada tiene de 0 a 14 afos. 2

El Personal de enfermeria es parte esencial para el cumplimiento y
mejoramiento de las metas hasta ahora alcanzadas ya que solo con la
colaboracién de este se podran mejorar la correcta aplicacion de los
lineamientos técnicos y médicos que permitan abarcar el 100% de la poblacion
neonatal en México si analizamos algunos estudios realizados a la aplicacion
del tamiz neonatal encontraremos que aun existe fallas en varios puntos de su
aplicacién y en muchos de estos el personal de enfermeria participa en forma
importante y en algunos otros casi de forma exclusiva. Qué tanto queda por
hacer? aun es incierto, las dificultades logisticas se ponen de manifiesto por el
hecho de que ante la escases de camas obstétricas, un nimero importante de
recién nacidos aquellos cuyo parto no fue complicado, sean dados de alta
antes de 24 horas de vida. Esto implica una limitante en la toma de muestras
del TN, inicialmente so6lo se tamizaba, a la mitad de los recién nacidos en
maternidades de seguridad social, y menos de la mitad en las que atienden a la
poblacion abierta, un 75.9% en el 2000 y de un 90% en el 2008. Se han hecho
diversos esfuerzos para invitar a las madres a que posteriormente lleven a sus

hijos a la toma de la muestra de sangre para el tamiz neonatal.

Es responsabilidad de cada hospital que una enfermera les explique la
importancia de la toma de esta muestra ejemplificandoseles los destinos tan

diferentes de los recién nacidos con y sin tamiz neonatal.

® E).-Marrero G Neivis, Hipotiroidismo Congénito historia e impacto de tamizaje. Rev. Bioed Vol. 11 No 4 octubre diciembre 2000; pp. 283-292
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Si comparamos los logros entre 1994 y actuales podremos observar el gran

avance en los objetivos y metas alcanzados: s

Cobertura del Programa nacional de Tamiz neonatal:

1994 2000 2008

Menor al 50% a nivel de | 75.9% de la poblacion | 90% de la poblacion
hospitales del sector | nacional nacional

salud

Cobertura en el Instituto Nacional de Perinatologia |.E.R.

1994 2000 2008

90% 93% 98% y a todos los nifios
con HC se les da

seguimiento

Acciones que han permitido alcanzar esta cifra: 6

» Promocion del programa Nacional de Tamiz Neonatal
» Educacion de la poblaciéon materna
» Adecuada toma de muestra del Tamiz Neonatal

> Elaboracion de la ficha de identificacion con informacion adecuada

Es importante recalcar que en todas estas acciones el personal de enfermeria
ha tenido una involucracion preponderante. Pero aun faltan expectativas por

cubrir.

®Velazquez h Antonio Tamiz neonatal para hipotiroidismo congénito y fenilcetonuria. Salud publica vol. 36 N 3 mayo-junio 1994 pp. 249-256.
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OBJETIVOS

General: 13>

» Reconocer, la importancia y trascendencia que tiene al realizar por
enfermeria, la prueba diagndstica tamiz neonatal (TN) como medida
preventiva y deteccion del Hipotiroidismo Congénito (H.C) en el recién

nacido.

Especificos:

» Aportar informacién, y fundamentada tedéricamente sobre el tamiz
neonatal, como medida preventiva de trastornos metabdlicos, como es

Hipotiroidismo Congénito, (H.C).

» Proporcionar informacion documentada al profesional de enfermeria

para realizar una adecuada promocion y realizacién del tamiz neonatal.

» Promover las medidas y técnicas para una mejor toma del tamiz

neonatal.



CAPTULON




El Tamiz Neonatal (TN), es un programa que he seleccionado como un tema
en el que enfermeria puede interactuar entre el personal interdisciplinario para

que las metas y objetivos de dicho programa de salud sean alcanzadas.

En México, en el afio 2001, encontramos que tener un resultado sospechoso
de tamiz neonatal teéricamente eleva el riesgo de fallecer en 1.9 veces. De alli
que cuando se notifique a un RN como sospechoso de HTC se debe proceder
de manera verdaderamente urgente para su localizacién, confirmacion e inicio
de tratamiento inmediato, no sélo para proteger la integridad neuroldgica y

prevenir discapacidad, sino también para disminuir el riesgo de muerte. 4

En el desarrollo de este programa enfermeria participa no solo en uno sino en
varias tareas y a diferentes niveles, de atencion, siendo un pilar fundamental
para que este logre las altas metas impuestas, contribuyendo con esto a una
mejora sustancial del estado de salud de una poblacion o a la disminucion de la

morbilidad y mortalidad en este caso de la poblacion neonatal de México.

Nuestra participacion como enfermeras, nos permite desarrollarnos y crecer
profesionalmente ya que las tareas en las que participamos son muy variadas
Yy nos exigen prepararnos y en algunos casos actualizarnos para desempenar
correctamente una funcion determinada. Inicio sefialando nuestra participacion,
en el ambito de difusién, promocion y educativo de la poblacién en este caso
principalmente materna para su consentimiento y aceptacion de la toma de

muestras para la realizacion del Tamiz Neonatal.

Esta tarea es sumamente ardua y representa un reto inimaginable ya que en
nuestro pais aun existen temores y tabus que hacen que muchos manejos
médicos no sean aceptados, por lo que durante la imparticién de estos cursos
el personal de enfermeria debera de conocer ampliamente el tema y ser capaz
de disipar cualquier duda que exista en la poblacion a quien esta dirigida la
informacion, es importante recordar que existen varios niveles de atencion
hacia los pacientes por lo que el desarrollo del material de apoyo sera
sumamente variado ya que en alguna instancias se podra contar con el apoyo
de elementos técnicos como los videos, conferencias o diapositivas que

faciliten la difusion de estos programas, sin embargo existiran lugares en donde
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la elaboracion de rota folios sera la unica manera de poder impartir los cursos
correspondientes. Para ilustrar la inmensa labor en este punto basta con referir
las grandes deficiencias que existen en el estado de california en los Estados
Unidos de Norte América en donde en estudios realizados se encontré que 4
de cada 5 pacientes respondieron que creian que el tamiz neonatal era muy
importante para los padres y unicamente en uno de cada tres casos los padres,
fueron informados acerca de este. Menos de la mitad de los pediatras (38%) o
del personal del hospital (36%) informaron acerca del tamiz neonatal vy
Uunicamente un 61% de estos padres tenian el folleto o fasciculo educacional

que es obligatorio que sea entregado a todas las futuras madres en california. 7.

La educacioén del personal estatal de cuidados prenatales no esta cumpliendo
con su responsabilidad legalr Si en paises con mayor desarrollo e
infraestructura que el nuestro se observo una falta importante de comunicacién
y educacién hacia las futuras madres es facil imaginar la realidad de nuestro
pais en donde no contamos con estudios que nos reflejen esta realidad
nacional. Si bien existen logros evidentes entre el inicio de este programa y la
situacion actual que van de una cobertura menor del 50% a una actual del 90%

aun faltan grandes retos por enfrentar.

Otro punto en el que el personal de enfermeria interviene ampliamente es en la
toma de muestras sanguineas ya sea de talén o de cordon umbilical y que casi
en su totalidad es decir casi el 100% de las muestras son tomadas por el
personal de enfermeria por lo que resulta por demas trascendente que
enfermeria conozca las caracteristicas que deberan de reunir las muestras
tomadas para evitar una alta incidencia de muestras inadecuadas y de esta
manera contribuir a alcanzar una alta eficacia de este programa nacional de

salud. 3

7 Faulkner A Lisa, The Newborn screening educational gap: What prenatal care providers do compared with what is expected. American Journal of Obstetrics
and Gynecology (2006) 194, 131-137.
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Casi de manera conjunta a la toma de muestra del Tamiz Neonatal se realiza la
elaboracion de una ficha de identificacion del paciente que debera de reunir
algunos estatutos a fin de que la informacién recabada sea concisa, fidedigna y
que permita la ubicacion rapida del paciente a quien se le tomo la muestra para
que en caso de que sea sospechoso de padecer hipotiroidismo congénito este
pueda ser facilmente localizable, para realizar pruebas mas especificas y poder
llevar a cabo un diagnostico temprano y oportuno para un rapido tratamiento y
de esta manera evitar o limitar los dafios neuroldgicos en la poblacion neonatal,

tareas, en las también del personal de enfermeria interviene arduamente. ()

Después de un diagnostico de hipotiroidismo congénito de igual manera
participamos en la vigilancia de la evolucidén y sus repercusiones en los
pacientes afectados a través de medidas como la somatometria que en esta
enfermedad es una guia importantisima para determinar el impacto del dafio

ocasionado a los pacientes con hipotiroidismo congénito. 8

8 Torres S Maria del R., Tamiz metabolico neonatal por espectrometria de masas en tandem: dos afios de experiencia en Nuevo Ledn , México. Salud Publica
de México vol. 50 No 3 mayo-junio de 2008 pp. 200-206
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1.1 Antecedentes del Tamiz Neonatal (TN)

1961. El Dr.Robert Guthrie, pionero de Tamiz Neonatal, desarrollo en Estados
Unidos de Norte América un método, Para detectar Fenilcetonuria, mediante
una muestra de sangre seca sobre un papel filtro (Método de Guthrie de
inhibicion bacteriana); poco después se probd que la misma se podria utilizar
para otras enfermedades. Iniciando hacia la etapa del “TAMIZ NEONATALI.”
(TN) ?

1960-1970. Rober Phillips (U.S.A) construyo también los avances del TN con la
invencion de la perforadora automatizada eliminando la intensiva labor de la
perforacion manual. '°

1972. Se inicia el estudio de pacientes con errores innatos del metabolismo.
1973. En Canada, John Dussault, introdujo una de las pruebas de mayor
impacto en el TN, en microanalisis en papel filtro de tiroxina (T4) para la
deteccién de hipotiroidismo congénito (HC). "

1975. Hiroshi Naruse e Irie, en Japén implementaron una técnica mas sensible
para el mismo padecimiento Hipotiroidismo Congénito mediante la medicién de
la hormona estimulante de tiroides (TSH). 12

1977. Pang y New, iniciaron el tamizaje para hiperplasia suprarrenal congénita
con radio inmunoanalisis (RIA) del papel filtro. 13

1986-1988. Por iniciativa del Secretario de Salud, Dr. Guillermo Soberén
Acevedo, se lleva a cabo la segunda fase piloto del programa de prevencion
del Retraso Mental por medio del TN, incluyéndose la detecciéon de HC y
Fenilcetonuria, en la muestra estudiada se reporto una frecuencia de 2,000
recién nacidos vivos (RNV) y 20,000 RNV respectivamente. El estudio se llevo
a cabo entre varias dependencias del Sector Salud y la UNAM, efectuaron un
analisis de costo-beneficio, el cual mostro que para el HC existe un beneficio
neto de mas de 10,000 ddlares por cada nifio enfermo descubierto y tratado en

forma temprana.

? Guthrie R, Susie A. A Simple phenylalanine method for detectig phenilketonuria in large populations of newborn  infants Pediatrics 1963; 32:338-43.
° Houston IB, Veale AMO. Screening for inborn errors of metabolism. Lab Manang 1971;9:30

! Dussaault JH, Laberge C. Thyroxine determination in dried blood by radicimmunoassay. A screening method for neonatal hypothyroidism? Union Med can
1973; 102:2062-4.
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1987. Posterior a las innovaciones en el campo del TN, se efectuaron
reuniones internaciones anuales, hasta que este afo, se establecié la Sociedad
internacional del Tamiz Neonatal. 1987 EI 23 de noviembre inicia el Programa
del TN para HC el en Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de
los Reyes (INPerlER), estando a cargo del Departamento de Investigacion
Comunitaria. 14

1988. La Secretaria de Salud (SSA), emite la Norma Técnica N° 321 para la
Prevencion del retraso mental producido por HC.

1990 Por acuerdo Institucional la coordinacién del TN se asigna al Servicio de
Enfermeria lograndose una cobertura del 73% con una frecuencia mayor a la
de la Poblaciéon general (1x 1, 217 RNV), probablemente por los embarazos de
alto riesgo de la Institucion. Las muestras se procesan en el Instituto Nacional
de Pediatria (INP).12"

1992 El Programa ampli6 su cobertura a 15 entidades federativas y se
instalaron tres laboratorios regionales para el procesamiento de las muestras,
ubicados en Ledn (Guanajuato), Torredn (Coahuila) y Mérida (Yucatan).

1993. Se edita la revista oficial de la sociedad internacional de tamiz neonatal,
“SCREENING”."®

1993 EI 23 de octubre el Programa fue incluido como parte de la Norma Oficial
Mexicana, NOM -007-SSA-1993. Atencion de la Mujer Durante el embarazo,
parto, puerperio y del Recién Nacido, en la que se establece tomar la muestra
de sangre a todos los RN entre las 48 horas de vida y antes del mes de edad,
para detectar oportunamente los nifios con HC y darles un tratamiento
adecuado y, de este modo, prevenir el retraso mental irreversible. En este
mismo afio se amplié la cobertura, incorporandose las 17 entidades federativas
faltantes, ademas de elaborarse un convenio de colaboracion interinstitucional
con el IMSS.

1993-1994 Se observa un incremento paulatino en el nimero de recién nacidos

(RN) tamizados, alcanzando alrededor del 90% de la poblacién.

Naruse H. Development of neonatal Screening in japan. Tokio: Tokio Institute of Medical Science, Kyorin University;1995 Feb.

New MI, Wite PC, Pang S, Dupont B, Speicer PW. The adrenal hyperplasias. In: Scriver CR, et al eds: The Metabolic Basis of inherited Diseased, 6" ed. New
York: McGraw Hill 1987: 1881-917

Ao



En paises Desarrollados: El Tamizaje para Hipotiroidismo Congénito es

obligatorio y alcanza una cobertura mayor del 95 %."

17 junio 2009. En conferencia de prensa se da a conocer los resultados del
convenio entre la SS y la empresa DHL Express México, el Subsecretario de
Prevencion y Promocién de la Salud, Mauricio Hernandez Avila, informé que
esta dependencia practica cada ano alrededor de un millén de pruebas de
tamiz neonatal, que representa una cobertura de 95% de los recién nacidos
que atiende. El resto de las pruebas para los poco mas de dos millones de
menores que nacen en México se realizan en otras instituciones de salud,
como el IMSS, ISSSTE y los servicios médicos de PEMEX, SEDENA vy
SEMAR.

Destacé el beneficio de la deteccion oportuna de los defectos al nacimiento, ya
que ademas del dafio fisiologico e irreversible que sufre el recién nacido, su
tratamiento es de alto costo, que puede llegar a ser en algunos casos de hasta
800 mil pesos. Se destinan 80 millones de pesos al Programa de Prevencion
de estos padecimientos y se realiza un taller de capacitacion al personal de
salud para la realizacién y promocion del tamiz neonatal entre las mujeres
embarazadas, quienes deben conocer que este examen es gratuito y

obligatorio.

Al referirse al convenio con DHL Express México, explicd que mediante esta
via se evitd que 222 menores padecieran alguna enfermedad congénita, al
reducirse el tiempo de recoleccion y traslado de muestras de tamiz. Desde la
entrada en vigor del convenio en octubre de 2007 a la fecha, transport6 al
Distrito Federal sin costo alguno para la Secretaria de Salud mas de 730 mil
muestras de 19 estados, en donde se ubican 250 puntos de recoleccion, que

equivalen a 70% de los hospitales y centros de salud de la Secretaria de Salud.

 Takasugi N, Naruse H, editors. New trends in neonatal screening. Proceedings of the 1st Asian Pacific Regional Meeting of international Society for Neonatal

screening, 1993 Jun 21-23; Sapporo. Sapporo: Hokkaido University Press,1994. http://www.presidencia.gob.mx/prensa/?contenido=45900C
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1.2. Epidemiologia

El tamiz neonatal ha permitido conocer con mayor exactitud la prevalencia
mundial del HC, se reportan de dos a tres casos por cada 10 000 recién

nacidos, con variacion de la frecuencia por ubicacién geografica y poblacional.

Los reportes para América Latina sefialan que en México, la incidencia del

HC es alta comparada con otros paises de la region. s

Brasil Argentina Ecuador Chile México

1: 9,390 1:4,859 1:4,840 1:2,514 1:1,586

La tasa de letalidad reportada por hipotiroidismo congénito es de 23.8 x 1000
RN; se ha observado que un alto numero de neonatos con HC presentan
complicaciones que son la causa directa de su fallecimiento, dato que sustenta
la teoria de que los pacientes con HC, tienen mayor riesgo de morir por
complicaciones organicas, derivado de las alteraciones metabdlicas por déficit

de hormonas tiroideas.s

En México, a 18 afos de llevarse a cabo el Programa de la Secretaria de
Salud, se han observado variaciones en la prevalencia regional del HC, como
en Quintana Roo de 8.13 x 10.000 y Sinaloa de 0.62 x 10.000; en forma
general la incidencia observada se ha mantenido alta, como lo muestran los
registros de la Secretaria de Salud en el ano 2005. La incidencia en el 2006 es
de 1:1,300. 5

Otras instituciones del Sector Salud mexicano como el Instituto Mexicano del
Seguro Social, que implementdé un Programa de Tamiz Neonatal a partir de

1997, reporta una incidencia de 1:3700. s

En el momento del nacimiento las nifias y nifios con HC son aparentemente
sanos, no presentan datos clinicos, se reporta, que en solo en el 5% de ellos,

se manifiesta.s
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1.3 Definicion del Tamiz Neonatal

En medicina tamiz significa “colar” o “Filtrar” en una poblacién con el objeto de
separar a los individuos que presentan alguna caracteristica distinta a los
demas. El tamiz neonatal es un estudio que “entresaca” o separa a nifos que
nacen con alteraciones del metabolismo que los hace distintos a los demas. El
Tamiz Neonatal, se define como un “Estudio para seleccionar, identificar y
clasificar enfermedades en el Recién nacido, antes de que estas se
manifiesten; pudiendo aplicar el tratamiento adecuado desde los primeros dias

de vida para prevenir secuelas psicomotoras o la muerte”. s

Es menester recordar que el tamiz neonatal no es una prueba diagnéstica sino
una prueba de escrutinio o pesquisa, y que los términos pesquisa y diagndstico
implican conceptos diferentes: pesquisa es “la deteccion en una poblacion de
individuos probablemente sanos (con métodos sencillos y aceptables) de
individuos probablemente “enfermos”. Diagndstico es la caracterizacion de la
enfermedad con miras a efectuar un tratamiento”. De esto se deduce que los
ninos seleccionados por un determinado método de pesquisa deben ser
sometidos  posteriormente  a los  correspondientes  procedimientos

diagnosticos.™

La prueba o toma del tamiz neonatal es detectar la existencia de una
enfermedad o deficiencia congénita, antes que ésta se manifieste, para instalar

o iniciar el tratamiento adecuado que evite sus consecuencias. 3

Su finalidad es detectar la existencia de una enfermedad o deficiencia
congénita, antes de que esta se manifieste, instalar o iniciar el tratamiento
adecuado que evite sus consecuencias. Las acciones del tamiz, estan dirigidas
a la prevencion, promocion y difusion encaminada a toda la poblacion, a

través de los medios masivos de comunicacion. 3

» N).- Santucci Zulma, Programa de pesquisa neonatal de hipotiroidismo congénito de la provincia de Buenos Aires. Arch.argent.pediatr 2002 100(6) pp
456-467.

5o



1.4 Caracteristicas del Papel filtro especifico para el Tamiz Neonatal.

Desde los primeros estudios del Dr. Guthrie que datan de 1963 y durante las
ultimas tres décadas, el papel filtro utilizado en casi todos los paises como el
medio ideal para recoleccién uniforme de las muestras de gotas de sangre es
100% de algodoén puro, de calidad controlada para absorcion (peso basico 185
g/m2 , grsor 0.545 mm., absorcién en agua 4.7 ml/100 cm2, cenizas 0.06%,
densimetros 3.0 seg. Y superficie medio suave). El papel debe de cumplir con

estas caracteristicas y estar registrado en la SSA.




2. CLASIFICACION

El Tamiz Neonatal, se lleva a cabo mediante el analisis de 6 gotas de sangre
recolectas en papel filtro especial (Targeta de Guthrie), se pueden detectar
desde una hasta cerca de cincuenta enfermedades cuando se utiliza
espectrometria de masas en tandem; lo que ha dado lugar a la clasificacion del
TN en “basico” y “ampliado”. o

21 TAMIZ NEONATAL BASICO: Incluye la deteccion de wunas cinco
enfermedades, las de mayor frecuencia o incidencia en cada pais, la muestra

puede tomarse del cordon umbilical o del talén del RN.

2.2 TAMIZ AMPLIADO. Se realiza en paises desarrollados usando también
sangre en papel filtro obtenida por puncion del talén, lo cual permite
diagnosticar oportunamente mediante el anadlisis de las acilcarnitinas (tandem)
errores innatos del metabolismo de los aminoacidos, acidemias organicas y de
la oxidacion de los 4&cidos grasos, ademas de hipotiroidismo congénito,

hipotrofia suprarrenal congénita y galactosemia. o
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ll. INTERVENCION EN EL PROCESO PARA LA TOMA DEL TAMIZ

NEONATAL EN EL TALON

3.1 Definicion

Este estudio consiste en la extraccion de 6 gotas de sangre del talén del recién

nacido, las cuales se recolectan en un papel filtro Schleircher & Schuel N° 903.3

3.2 Ficha de Identificacion

Cada

una de las etapas de un programa de Tamiz Neonatal requiere de una

serie de datos necesarios e indispensables para llevar a cabo cada funcién, por

lo cual es fundamental llenar los formatos correspondientes como la ficha de

identificacidon, que se debe de llenar con letra de molde clara y no utilizar

maquina de escribir.s

La ficha de identificacion tiene original y copia, y solo se envia la copia al

laboratorio correspondiente. Es Obligatorio verificar y anotar los siguientes

datos:

>

YV V V V

El numero de folio del papel filtro con la muestra de sangre debe de
coincidir con el numero de folio de la ficha de identificacion.

Unidad de donde se tomo la muestra. Sin abreviaturas y nombre
completo.

Jurisdiccion a la que pertenece la unidad.

Entidad Federativa donde se toma la muestra.

Dato del nifio: Sexo: masculino, femenino o indeterminado.

La fecha de nacimiento y la fecha de toma se debe de anotar: Dia, mes,
afio y hora (en formato de 24 horas).

En casos donde se solicite “fecha”, los meses se anotan con las
primeras tres letras del mes. (p/e: ENE.FEB.MAR).

Peso al nacimiento en gramos (grs).

Talla: Registrado en centimetros (cm).

Edad gestacional: Término o prematuro (numero de semanas de
gestacion).

Anotar si esta: Ictérico o enfermo.
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YV V VYV V

YV V V VYV

>

Marcar si tiene malformaciones congénitas y cual (Sindrome Down), si
tiene signos de hipotiroidismo.

Cuando se trate de parto gemelar anotar el niumero de gemelo.

Nombre completo de la madre.

Madre con enfermedad tiroidea: si o no.

El domicilio debe ser lo mas completo posible (calle, numero, colonia o
localidad, municipio o delegacion, Entidad Federativa y cédigo postal).
Teléfono y de ser posible otra opcién de direccion o teléfono y porque

persona se pregunta.

En el dato de la toma de muestra se debe de anotar. Si se realizo antes
de 30 minutos o de 72 horas o a los 5 dias.

Marcar con rojo si es una segunda muestra o una muestra urgente.
Fecha de toma de la muestra: dia, mes, afio (en formato de 24 horas).
Nombre completo del responsable del procedimiento.

Resultado: Esta basado en el punto de corte del laboratorio,
Interpretacion: Normal o sospechoso.

Los 2 ultimos puntos los registra el laboratorio que procesa. s

La toma de Muestra de taldn. Se debe de tomar entre las 72 horas del

nacimiento y hasta los 5 dias de vida. s

3.3 Material y Equipo 3

>

>

1.- Mesa de exploracion

2.- Charola de Mayo

3.- Torundas de algodon alcoholadas y secas
4.- Lanceta estéril

5.- Micropore

6.- Papel Filtro especifico

7 .- Ficha de identificacion

8.- Contenedor de punzo cortantes.



3.4 Medidas de Seguridad para una mejor muestra del Tamiz Neonatal en

“Talén” s

1.- Inmovilice perfectamente al recién nacido para evitar accidentes al momento

de la puncién.

2.- Asegurese de que el talon del neonato esté normotérmico para lograr mayor

vascularizacion.

3.- Mantenga el talon por debajo del nivel del corazon para obtener mayor

sangrado.

4.- Realice la asepsia exclusivamente con alcohol, nunca con
gamophenmertiolate o alguna otra solucién (por la dificultad que presentan

para evaporarse).

5.- Evite el uso de isodine ya que por su contenido yodo
(yodopolivinilpirrolidona) se corre el riesgo de dejar residuos en la piel y alterar

el resultado del examen.

6.- Introducir la punta de la lanceta con un s6lo movimiento rapido y seguro en

direccién casi perpendicular a la superficie del pie.

7.- La gota de sangre debe de ser grande de manera que llene el circulo

completo y que impregne la cara posterior de la tarjeta de papel filtro.

8.- Poner la superficie del papel filtro en contacto con la gota de sangre hasta
llenar los circulos de la tarjeta. Cuidar que el papel filtro no toque la piel del

nifno.

9.- Esperar una nueva gota, poner en contacto nuevamente el papel filtro con la

gota de sangre para llenar todos los circulos de la tarjeta.

10.- Al terminar la toma de la muestra, levantar el pie de la nifia o nifio por
arriba del nivel del corazén y presionar el area de la puncién con un algodén

limpio y seco.
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11.- Dejar secar la muestra en papel filtro por 3 horas a temperatura ambiente

en posicion horizontal.

12.- No tocar los circulos que contienen las gotas de sangre.

13.- Guardar la muestra en papel filtro con la ficha de identificacién en un sobre
y almacenarla envuelta en papel dentro de una bolsa de plastico en un lugar

fresco o en el refrigerador, hasta que sea enviada al laboratorio.

14.- Asegurese de que el talén del recién nacido ya no sangre, al terminar de

tomar la muestra y colocar micropore en el sitio de puncion.

15.- Informe a la madre del neonato que el examen de sangre no le causara

ninguna reaccion posterior.

16.- Los datos de las fichas de identificacion y del papel filtro deben ser

llenados con letra de molde para facilitar la lectura y localizacion del paciente.

17.- No engrape el papel filtro a la ficha de identificacién ya que este se dana al

momento de desprenderlo.

Observaciones:

1.-No tomar la sangre en tubos capilares (por que se forman coagulos

microscopicos y se puede raspar la superficie del papel).

2.-No exprimir el area vecina para evitar hemdlisis y la mezcla con liquido

intersticial. 3
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IV. INTERVENCION EN EL PROCESO PARA LA TOMA DEL TAMIZ
NEONATAL EN EL CORDON UMBILICAL s

4.1 Definicion

Este estudio consiste en la extraccion de 6 gotas de sangre del corddn
umbilical del recién nacido, las cuales se recolectan en un papel filtro
Schleircher & Schuel N° 903.

4.2 Ficha de Identificacion

Cada una de las etapas de un programa de Tamiz Neonatal requiere de una
serie de datos necesarios e indispensables para llevar a cabo cada funcién, por
lo cual es fundamental llenar los formatos correspondientes como la ficha de
identificacién, que se debe de llenar con letra de molde clara y no utilizar

maquina de escribir. 3

La ficha de identificacion tiene original y copia, y solo se envia la copia al
laboratorio correspondiente. Es obligatorio verificar y anotar los datos
completos mismos que se describieron en la técnica de talon; s Toma de

muestra del cordén umbilical en los primeros 30 minutos al nacimiento.
4.3 Material y Equipo

1.-Mesa de exploracion

2.-Charola de Mayo

3.-Dos pinzas para pinzar cordén umbilical (Tipo Rochester)

4.-Una Jeringa de 1, 3 0 5 ml con aguja # 21 X 32

5.-Papel Filtro especifico

6.-Cinta o liga para cordon umbilical

7.-Ficha de identificacion

8.-Contenedor de punzo cortantes.
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4.4 Medidas de seguridad para una mejor muestra del Cordén Umbilical s

1.- Poner una primera pinza (1) en el cordéon umbilical cerca de la nifia o nifio y
colocar una segunda pinza (2) cerca de la madre.

2.- Cortar el cordon umbilical entre las dos pinzas (1 y 2); colocar a la nifia o 30)
niio en el lugar donde se le va a tomar la muestra. El médico o la enfermera
responsable de los cuidados inmediatos de la nifia o nifio se pinza el cordon

umbilical.

3.- Formar un asa con el cordon umbilical, rotar el cabo terminal del cordén a

una distancia de 10 cm. y cerrar el asa con la misma pinza.

4.- En el asa formada con el cordén umbilical, por venopuncidn extraer con

jeringa aproximadamente de 0.5 a 1 ml de sangre.

5.- A la jeringa con la sangre se le quita y desecha la aguja (para evitar
accidentes) y se pone una gota de sangre en cada uno de los circulos en la
tarjeta de papel filtro, ésta debe impregnar la cara posterior de la tarjeta de

papel filtro.

6.- Secar la tarjeta por 3 horas en posicidon horizontal, a temperatura ambiente.
7.- No tocar los circulos que contienen las gotas de sangre.

8.- Guardar la muestra en papel filtro con la ficha de identificacion en un sobre
y almacenarla envuelta en papel dentro de una bolsa de plastico en un lugar

fresco o en el refrigerador, hasta que sea enviada al laboratorio.

9.- Informe a la madre del neonato que el examen de sangre no le causara

ninguna reaccion posterior.

10.- Los datos de las fichas de identificacion y del papel filtro deben ser

llenados con letra de molde para facilitar la lectura y localizacion del paciente.



V. TOMA DE MUESTRA EN CASOS ESPECIALES.
5.1 Prematuros, enfermos, sindrome de Down e hijos (a) de madres con

enfermedad tiroidea,

Es importante considerar que los recién nacidos que cursan con alguna
enfermedad o caracteristica especial se les debe tamizar o retamizar como en

los siguientes casos:

1.-Recién nacidos de bajo peso al nacimiento. Menor de 2000 g. (Realizar
segunda toma a partir de los 15 dias).

2.-Prematuro. Menor de 34 s.d.g. (Realizar a los 15 dias).

3.-Recién nacidos gravemente enfermos. (Realizarlo cuando presenten
mejoria).

4.-Pacientes con Sindrome de Down (Retamizar cada mes hasta los 6 meses).
5.-Nifas y niflos que hayan recibido transfusion (exsanguineo-transfusion,
recepcion de paquete globular o sangre). Se tamizan o retamizan a los 7 y 30
dias después de la ultima transfusién.

6.-En los casos de riesgo de defuncion o nuevas transfusiones se tamizan o
retamizan a las 72 horas posteriores a la primera transfusion.

7.-Los recién nacidos hijas o hijos de madres con enfermedad tiroidea.

Es necesario recalcar que la toma de muestras se debera de realizar con
sumo cuidado para evitar que la muestra no sea adecuada para la
determinacion del tamiz neonatal ya que como vimos en la literatura esto es
una de las causa de falla del tamiz neonatal asi como de una correcta

elaboracion de la ficha de identificacion.

El porcentaje de muestras adecuadas para su procesamiento bioquimico es de
un 98.14% y solo un 1.85% no cumplieron con los criterios de calidad para ser
analizadas debido a que presentaron alguno de los siguientes problemas: papel
filtro sobresaturado de sangre, gotas de sangre insuficiente, y falla en la elucién
(extraccion y liberacion de la sangre del medio sélido, en este caso el papel de

algodon, que la ha absorbido). 4
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La proporcién de muestras que no cumplieron con los requisitos para su
procesamiento ha sido baja; sin embargo, nos indica que el personal
encargado de obtener la sangre necesita actualizar sus conocimientos

mediante un programa de capacitacién continua. 4

Los principales obstaculos para la localizacién y confirmacion de los casos
sospechosos fueron el domicilio falso y, en menor proporcién, la renuencia de
los padres a la realizacién de los estudios confirmatorios. Ambos factores
reflejan el desconocimiento tanto de la enfermedad como de la utilidad del TN
para la prevencion de discapacidades en la infancia, y sefalan que hay que

sensibilizar a toda la poblacién sobre la importancia de este tipo de pruebas. 4
Al entregar los resultados de todos los nifios tamizados a las instancias

correspondientes debera ser en un lapso no mayor de 7 dias. 3

En los casos sospechosos, hacer el perfil tiroideo para confirmar el diagndstico

y para descartar los casos falsos positivos.

La notificacion de casos sospechosos se debe realizar directamente al personal

estatal responsable del Programa de Tamiz Neonatal. 3

30



CAPITULOWE

T N CRORT AR AR ERATEL
TAENEDRAHL



6.1 Historia del Hipotiroidismo Congénito

1850. Curling describio el primer nifio con manifestaciones de HC y la
ausencia de la glandula tiroides en la autopsia. Osler relacioné la deficiencia de
la funcién tiroidea y los cambios caracteristicos encontrados en el cretinismo

esporadico.s

1944. Bruchy y McCune relataron el desarrollo mental de nifios hipotiroideos

con tratamiento adecuado.

1957. Smith y otros investigadores amplian en anterior concepto revisando 128

Casos.

1970-1971. Raiti y Newns: Documentaron que el tratamiento antes de los 3
meses de edad mejora el prondstico para el desarrollo mental de los infantes

con hipotiroidismo congénito.

1972 Klein muestra que ocurriria un dafo cerebral irreversible si el tratamiento

no era iniciado antes de los 3 meses.

Posteriormente Jacobsen y Brandt reportaron que solo un tercio de los nifios
recién nacidos afectados, fueron diagnosticados clinicamente antes de la edad
crucial, debido a la subjetividad de los signos y sintomas. Por lo que, la
escasez de los primeros signos y sintomas en infantes con HC, entorpecieron
el diagnadstico primario y el tratamiento oportuno en muchos casos. s

A finales de los afios 60 y principios de los 70 se dieron los primeros pasos
para el tamizaje neonatal TN del HC, pero fue hasta 1974 que Dussault y
colaboradores en el programa de Quebec adaptaron el radio inmunoensayo de
T4 para usar manchas de sangre seca sobre papel de filtro. Esto abrid el
camino a los programas masivos de deteccion temprana de HC como un acto

de medicina preventiva dentro de la salud publica mundial. s
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6.2 Definicion.

El Hipotiroidismo Congénito (HC), es una enfermedad que se conoce desde el
siglo 15 donde las personas que sufrian de esta condicién eran llamados
cretinos. Esta enfermedad se debe a la ausencia anatomica o funcional de la
glandula tiroides y constituye la causa mas frecuente de retardo mental
evitable en el nifio. «

El hipotiroidismo congénito es un defecto al nacimiento que constituye una
urgencia pediatrica, que cuando no recibe tratamiento oportuno, tiene
consecuencias graves entre las que destacan el retraso mental irreversible. La
historia natural del hipotiroidismo congénito ha cambiado dramaticamente en
los ultimos afios gracias a los programas de tamiz neonatal (TN), que consisten
en detectar la enfermedad en todos los recién nacidos (RN) aparentemente

Sanos.

En nuestro pais el TN se inicié formalmente en 1988 con la expedicion de la
Norma Técnica 321,4 y actualmente su realizacion es una accion obligatoria
para todos los centros que brindan atencién materno infantil, segun lo
establece la Norma Oficial Mexicana- 007-SSA2-1993.5 «

El Hipotiroidismo congénito esta incluido en los programas de Tamizaje

Neonatal de muchos paises y estados por las siguientes razones s:

1.- La enfermedad trae como consecuencia anormalidades neuroldgicas
irreversibles.

2.- La deteccion clinica en neonatos es practicamente imposible, ya que sus
sintomas son muy subjetivos y escasos.

3.- La enfermedad puede ser tratada eficazmente con un tratamiento simple, de
suplementacién oral con tiroxina.

4.- La incidencia de la enfermedad es de 1:4000 recién nacidos o mayor.

5.- Los métodos de tamizaje disponibles son simples, rapidos, confiables y
econdmicos.

6.-La relacion costo-beneficio resulta positiva para la sociedad. s
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6.3 Etiologia y Clasificacion

Es causada por la ausencia anatomica o funcional de la glandula tiroides, lo
que ocasiona una deficiencia en la produccion de hormonas tiroideas. Estas
hormonas son imprescindibles para un adecuado desarrollo fisico y mental

desde los primeros momentos de la vida. '°

Resulta de una inadecuada produccién de hormona tiroidea debido a varias

causas:
1.- Agenesia
2.-Disgenesia

a) Hipoplasia

b) Ectopia
3.-Dishormonogénesis
4.-Cretinismo endémico
5.-Hipopituitarismo
6.-Hipotiroidismo neonatal transitorio

7.-Hipotiroidismo adquirido o tardio

16 Revista Biomédica Vol. 11/No. 4/Octubre-Diciembre, 2000).
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6.4 Datos Clinicos mas Frecuente

En el hipotiroidismo congénito en la etapa neonatal habitualmente se presentan
signos y sintomas inespecificos y sutiles por lo que esto hace dificil su
deteccion durante este periodo, la apariciéon de los datos clinicos estan en
relacion al grado de deficiencia de las hormonas tiroideas y la edad en el
momento del diagndstico. Dentro de los datos clinicos mas frecuentes

encontramos:

Cuadro Clinico Inicial:

1.- Asintomatico (> 95 % de los casos).
2.-Postmadurez e Hipertrofia

3.-Fontanela posterior amplia (>0.5 x 0.5 cm)
4.-Dificultad respiratoria ala alimentacion
5.-Hipotermia e hipoactividad

6.-Bradicardia y acrocianosis

7.-Mixedema

8.-Estrenimiento y distension abdominal.sss

Cuadro Clinico Tardio:
1.-Hipoactividad e hipotermia
2.-Rechazo a la via oral y estrefiimiento
3.-Llanto ronco

4.-Piel y cabellos secos

5.-Macroglosia y mixedema

6.-Hernia umbilical '’

Solo el 5% de los infantes con hipotiroidismo congénito probado son
diagnosticados con base a las manifestaciones clinicas antes del reporte del

laboratorio de tamizaje s

7 Asociacion Americana de Retraso Mental, 1992
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6.5 Diagnéstico.

El diagnostico de la funcidn tiroidea consiste en un control del mecanismo de
regulacion mediante la determinacion de la hipofisiaria tiroestimulina (TSH) y
las hormonas T4 y T3 considerando su proporcion de fijacion a proteinas. El
diagnostico en el periodo neonatal es confirmado por medicion de las
concentraciones de T4 y TSH en suero. La evaluacion inicial con un examen
tiroideo, ultrasonido tiroideo, medicién de la globulina fijadora de tiroxina (TBG),
maduracién 06sea y/o cuando sea indicado la medicibn de anticuerpo
bloqueador del receptor de TSH, pueden ser efectuadas rapidamente y no

demoran el diagndstico por mas de 2 a 5 dias. 4

6.6 Aspectos Genéticos

Es de Herencia generalmente esporadica, sin embargo las alteraciones de la
hormogénesis tiroidea pueden ser de caracter autosémico recesivo. La
sugerencia genética se basa en la etiologia con riesgo de recurrencia del 25%

en el siguiente embarazo en los casos autosémicos recesivos. '

' DELANGE. HORM RES 1997; 48:51
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6.7 Tratamiento.

La (L-T4) es el tratamiento de eleccion para el HC y pueden usarse con este fin
preparaciones de hormona tiroidea disecada o sintética. Antes de comenzar el
tratamiento es necesario no solo establecer la presencia de HC sino también
identificar su causa. Los pacientes con hipotiroidismo transitorio pueden
requerir solo un corto tiempo de terapia con T4, cerca del 10 % necesita unos
pocos meses. De esta terapia no se conocen efectos adversos en morbilidad,
mortalidad o calidad de vida. Pacientes hipotiroideos pueden ser considerados
fisioldgicamente eutiroideos cuando el tratamiento con T4 normaliza los niveles

de TSH en suero. s

Los niveles de hormonas tiroideas y de TSH deben ser monitorizados después

de iniciado el tratamiento:

1) Alas 2 y 4 semanas después de iniciada la terapia.
2) Cada dos meses durante los primeros 6 meses de vida.
3) Cada 4 meses entre los 6 y 36 meses de vida.

4) Cada 12 meses continuadamente. s

La respuesta a la terapia reemplazativa con L-T4, constituye un tema muy
estudiado y debatido en el analisis de la conducta y el desarrollo mental de
estos nifios diagnosticados como hipotiroideoss. La maduracion esquelética
neonatal ha sido postulada a ser un indicador de la severidad y duracion del
hipotiroidismo fetal. La pérdida de la maduracion esquelética puede ser usada
en la prediccion del desarrollo psicomotor en pacientes con HC; por esta razén
se incluye en la mayoria de los programas de seguimiento de estos nifios. El
tamizaje de recién nacidos para HC ha sido altamente préspero mejorando el
prondstico del desarrollo mental en infantes afectados. En muchos programas
donde hay un numero significativo de infantes con HC tratados tempranamente,
sin factores de riesgo perinatal se ha hecho formal el examen del 1Q en el
tiempo comprendido de 6-8 afios de edad. La media del IQ de los tratados y la

poblacion control ha sido similar. El crecimiento fisico y el desarrollo también
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son normales por la adecuada terapia temprana y los infantes con retardo en la
maduracion ésea en el tiempo del diagndstico, normalizaran su maduracion
O0sea de 1 a 2 afios de edad. El efecto adverso de una demora de 3 meses en
el tratamiento sobre los valores de 1Q fue demostrado antes de que el tamizaje
fuera instituido. La posibilidad de que dafos de 1Q irreversibles asociados con
hipotiroidismo intrauterino interfieran en las bases de la maduracion ésea
retardada al nacer, ha sido propuesta. 1Q de 5-10 puntos mas bajos en
infantes con 4 semanas de demora en el tiempo de irrupcion del tratamiento
sugiere que la mayoria de los infantes con dafos en el |IQ y retardo en la
maduracion ésea ocurren postnatalmente. Sin embargo es también posible que
el efecto de hipotiroidismo intrauterino en la maduracion cerebral pueda ser
revertido, o perdido en el parto por un tratamiento postnatal temprano
adecuado. Infantes con valores de T4 elevada pueden ser relativamente
protegidos durante las primeras semanas de vida. El aprovechamiento de la
informacion de los infantes identificados y tratados con HC confirman que la
hipotesis de que el tamizaje temprano y tratamiento adecuado de HC es

importante y probablemente normalizara los valores de 1Q s.

6.8 Pronostico

Los pacientes que recibieron tratamiento oportuno presentan un desarrollo
neurologico normal con un IQ normal. Los pacientes que no se detectan y
tratan oportunamente, desarrollan retraso mental; falta de coordinacién, hipo o
hipertonia, disminuciéon de la capacidad de atencion, problemas del habla,
retardo en el crecimiento y sordera neurosensorial (20%), asi como sintomas

de hipometabolismo (estrefiimiento, bradicardia y mixedema). 1
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6.9 Vigilancia del paciente con hipotiroidismo congénito

La maduracion esquelética neonatal ha sido postulada a ser un indicador de la
severidad y duracion del hipotiroidismo fetal. La pérdida de la maduracion
esquelética puede ser usada en la prediccién del desarrollo psicomotor en
pacientes con HC; por esta razon se incluye en la mayoria de los programas de
seguimiento de estos nifios. s

En programa nacional de tamiz neonatal estipula los siguientes pasos para el

seguimiento clinico de los pacientes con hipotiroidismo congénito:

1.-Valoracion medica periddica de por vida; los primeros seis afios la realiza el
medico pediatra o el especialista en endocrinologia.

2.-Inclusién de los nifios y nifas con HC a un programa de estimulacion
temprana.

3.- Vigilar que la rehabilitacién se apliquen en todos los casos para favorecer
el neurodesarrollo.

4.-Brindar apoyo psicosocial a la familia de pacientes con HC que presenten
secuelas neuroldgicas.

5.-Cuidar que se cumpla con la vigilancia epidemiolégica para aplicar las

medidas conducentes en caso necesario. s

VII. Importancia de la Deteccion Oportuna del Hipotiroidismo Congénito.

Por el grave dario irreversible que ocurre en el sistema nervioso central, antes
de que las manifestaciones clinicas sugieran el diagndstico, se han establecido
programas de tamizaje neonatal para descubrirla y tratarla oportunamente,
programas que se aplican practicamente en todo el mundo.

Cuando un nifio con HC no es diagnosticado y tratado a tiempo, éste sera un
sujeto con retraso mental irreversible y profundo que causara alteraciones

psicolégicas, emocionales, economicas para la familia y la sociedad. s
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7.1 Alcancé del programa y retos por cumplir.

Si bien en nuestro pais el programa de tamiz neonatal se realiza intensamente
aun existen muchos retos por superar por ejemplo analizaremos un trabajo
acerca del tamiz neonatal en nuestro pais y veremos algunas aéreas que
pueden ser susceptibles de una mejora para que el objetivo de este programa

sea alcanzado.

En un estudio transversal en el que se incluyeron 1 379 717 muestras de
sangre de RN mexicanos, que se recolectaron de enero de 2001 a diciembre
de 2002 en unidades médicas pertenecientes a la SSA, que atienden partos y
RN .. Observemos que durante este lapso de tiempo los nacimientos fueron
alrededor de 5,466,694 ' sea estimando que la cobertura total del sector
salud es de un 90% de los recién nacidos por lo que podremos apreciar que
aun quedan muchos recién nacidos por realizarles su tamiz neonatal por lo que
el alcance de este programa no se ha logrado, implicando grandes retos por
alcanzar. Otro parametro que es susceptible de mejorar es en el tiempo de
obtencion de las muestras ya que estas se obtuvieron, entre las 48 horas y los
45 dias de vida, para las de puncion del talén o bien mediante puncién del
corddn umbilical, en los primeros 15 minutos de vida, he aqui que los tiempos
siguen siendo mayores de 30 dias por lo que se debera de tratar de disminuir
este intervalo para un mejor pronostico de los pacientes. « Esto nos habla de
que aun falta sensibilizar a la poblacidon materna acerca de la trascendencia del

Tamiz Neonatal.

De las muestras obtenidas, 67% fueron de cordon umbilical y 33% del talon.
Se obtuvieron 98.14% muestras adecuadas para el procesamiento bioquimico,
y 1.85% no cumplieron con los criterios de calidad para ser analizadas debido
a que presentaron alguno de los siguientes problemas: papel filtro

sobresaturado de sangre, gotas de sangre insuficiente, y falla en la elucion

19 19.-Instituto Nacional de estadistica y geografia, Estadistica de Natalidad Nacimientos registrados 1990-2007-

Nacional.
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(extraccion y liberacion de la sangre del medio solido, en este caso el papel de
algoddén, que la ha absorbido), si bien solo un porcentaje pequefio de las
muestras no cumplié con su objetivo, son 25 615 pacientes un numero nada
despreciable y que nos debe de motivar y comprometer a enfermeria, para
mejorar nuestras técnicas de toma de muestra del tamiz neonatal. Se
encontraron 882 neonatos sospechosos, y las pruebas confirmatorias se
pudieron realizar unicamente en 731 es decir en el 82.88% siendo esta ora
cifra que se puede mejorar, entre las causa por las que se fallo en realizar las
pruebas confirmatorias esta; 64 casos por datos incompletos o falsos en la
ficha de identificacion, 42 por fallecimiento del neonato sospechoso, 30 por
renuencia de los padres a la realizacion del estudio y 15 por cambio de

domicilio. 4
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CONCLUSION

Actualmente el area de enfermeria esta ocupando puestos importantes es
ejecutar actividades que ayudan a el bienestar de la comunidad
desafortunadamente hay acciones a las cuales les damos poca atencion
debido promover y dar informacién adecuada a los familiares.

Si bien desde que iniciaron el programa del tamiz neonatal para hipotiroidismo
congénito, en México se estima que se han analizado, de 1989 a la fecha en la
SSA 4 052 782 nifios, con la deteccidon de 1 576 casos; y que si en los ultimos
afos la busqueda de esta enfermedad ha mejorado tanto bioquimica como
operativamente, y que esto ha repercutido en una disminucion de la morbilidad
y mortalidad de estos pacientes pero, si analizamos los datos durante estos
afos también encontraremos que el programa de tamiz neonatal de la SSA, a
pesar del trabajo hasta ahora realizado, contrastes muy importantes tanto en
cobertura como en las tasas de prevalencia y falla en diferentes estado y
aéreas geograficas. Ademas, en la mayoria de los estados se rebasa el tiempo
ideal para el inicio del tratamiento por lo que este programa nacional de tamiz
neonatal tiene aun varios puntos que son susceptibles de mejorarse. De igual
manera aun falta redoblar esfuerzos en el area de enfermeria hacia el tema
educativo hacia los padres, concientizacién y sensibilizacion para que acudan
a realizar la prueba del Tamiz Neonatal a sus hijos.

En esencial es, salvar y mejorar la calidad de vida de la poblacién, porque en el
caso de los defectos al nacimiento, cada dia es fundamental para evitar el

desarrollo de una enfermedad con consecuencias irreversibles.
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ANEXOS
PROCESO PARA LA TOMA DEL TAMIZ NEONATAL EN EL TALON

1.- Identifique el drea de puncion
(alos lados de 2 lineas imaginarias,
una que va de la mitad del primer
dedo hacia el talén y la otra desde
el pliegue interdigital del cuarto y

quinto dedo hacia el talon).

2.- inmovilice el pie (deteniéndolo con
el pulgar y el indice) para realizar la

puncién.

3.- Realice |la asepsia del area a
puncionar con la torunda alcoholada

y deje evaporar el exceso de alcohol.




4.- Puncione el talén con un solo
movimiento firme y seguro en
direccién casi perpendicular a

la superficie del pie.

5.- Tenga cuidado de no ejercer
presion el area vecina ya que se
producira hemdlisis mezclandose
el liquido intersticial con las gotas

de sangre.

6.- Si la sangre no fluye, coloque el
pie por debajo del nivel del corazon
y frote el talén para producir una

mayor afluencia de sangre.

7.- Elimine la primera gota con
algodon limpio y espere a que
se forme una segunda gota
(para evitar que se diluya con

el algodon).




8.- Ponga en contacto la superficie de

la tarjeta con la gota de sangre y deje

que se impregne por completo el circulo,

teniendo cuidado de

que la piel no toque la tarjeta.

9.- La gota debe ser suficientemente
grande para saturar el circulo
completo e impregnar hasta la cara

posterior de la tarjeta de papel filtro.

10.- Espere una nueva gota.- Ponga
en contacto la superficie de la tarjeta
con la gota de sangre y deje que se
impregne por completo el circulo,
teniendo cuidado de que la piel no

toque la tarjeta.




9.- La gota debe ser suficientemente
grande para saturar el circulo
completo e impregnar hasta la

cara posterior de la tarjeta de papel
filtro.

10.- Espere una nueva gota

12.- Repita el mismo procedimiento
hasta que haya llenado perfectame

nte los 6 circulos de la tarjeta.

13.- Deje secar la tarjeta y procure
no tocar con los dedos los circulos

que contienen las muestras de sangre.

14.- Una el papel filtro y la ficha
de identificacion con un clip
y enviela al laboratorio para su

estudio lo antes posible.




MUESTRAS DE SANGRE INACEPTABLES QUE IMPIDEN EL
PROCESAMIENTO

1.- La gota de sangre invade el
circulo vecino, esto sucede cuando
la gota se esparce sobre la piel;

proceda a limpiar el talén con un

algodon limpio y obtenga una

nueva gota de sangre.

2.- Muestra sobre saturado o e
et 'f_iﬁ i

(Se impregnan varias gotas

sobre un mismo circulo).

3.- Muestras con sangre
insuficiente en la tarjeta:
- No llenan el circulo.

- No impregnan la parte

posterior de la tarjeta.



4.- Muestra diluida y descolorida

(se mezcla sangre con alcohol).

5.- Muestra contaminada por el

Manejo.
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GLOSARIO

Asfixia: significa etimolégicamente falta de respiracién o falta de aire. El aporte
insuficiente de oxigeno se puede dar por hipoxemia (insuficiente concentracion
de oxigeno) o por isquemia (aporte inadecuado de flujo sanguineo).

Antisepsia: se le llama al uso de germicida en piel o tejidos vivos con el
proposito de inhibir o destruir microorganismos; es el proceso de destruccion
de los microorganismos contaminantes de los tejidos vivos. Conjunto de
procedimientos destinados a destruir los gérmenes patogenos.

Asepsia: la ausencia de microorganismos patdégenos. Estado libre de
gérmenes y al conjunto de procedimientos que impiden la llegada de
microorganismos a un medio.

Fenilcetonuria: es un tipo de hiperfenilalaninemia, también conocida como
PKU, es una alteracion del metabolismo en el que el organismo no puede
metabolizar el aminoacido fenilalanina en el higado. Esta enfermedad es
genética y es provocada por la carencia de enzima fenilalanina hidroxilasa

Fecha de toma: Fecha de la coleccion de la muestra del paciente.

Hipdéfisis: Glandula situada en la base del cerebro que consta de dos l6bulos
principales, uno el anterior (adenohipdfisis) y otro el posterior (neurohipdfisis).
Secreta hormonas, necesarias para el crecimiento, sexualidad y otras
funciones del organismo.

Hipotalamo: Grupo de nucleos localizados en la base del cerebro conectado
con la pituitaria por una red de vasos sanguineos especializados. Su funcién es
la regulacion de varios érganos internos del cuerpo, mediante comunicacion
hormonal. El hipotdlamo es parte clave del eje hipotalamo-pituitaria-adrenal
(HPA) que controla el funcionamiento de la hipdfisis. Deteccion y tratamiento
oportuno e integral del Hipotiroidismo congénito

Hipotiroidismo es la disminucién de los niveles de hormonas tiroideas en
plasma sanguineo y consecuentemente en tejidos, que puede ser asintomatica
u ocasionar multiples sintomas y signos de diversa intensidad en todo el
organismo.

Hipotiroidismo Congénito es aquel de origen genético que aparece en el
momento del nacimiento del bebé. Es importante su deteccidén precoz mediante
analisis clinicos, los nifios pueden no presentar signo aparente tras el
nacimiento. Las hormonas tiroideas son necesarias para el normal desarrollo
del crecimiento y de importantes érganos como el cerebro, el corazén y el
aparato respiratorio. Si no se trata adecuadamente de forma precoz puede
provocar discapacidad fisica y mental.
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Laboratorio de Tamiz Neonatal: Centro o lugar de referencia donde se realiza
el analisis bioquimico de las muestras de sangre en papel filtro del tamiz
neonatal.

Ley: Se refiere a la Ley General de Salud.

Morbilidad: se refiere a los efectos de una enfermedad en una poblacién en el
sentido de la proporcion de personas que la padecen en un sitio y tiempo
determinado. En el sentido de la epidemiologia se puede ampliar al estudio y
cuantificacion de la presencia y efectos de una enfermedad en una poblacién

Mortalidad: es el indicador demografico que sefiala el numero de defunciones
de una poblacion por cada mil habitantes, durante un periodo de tiempo
determinado generalmente un afio.

Malformaciones: congénitas son alteraciones en la estructura de un érgano o
parte del cuerpo; debidas a trastornos en su desarrollo durante la gestacion,
causados por factores genéticos o ambientales, provocando ademas alteracion
del funcionamiento del érgano afectado.

Membrana Hialina: (por sus siglas en inglés, HMD), anteriormente conocida
como sindrome de dificultad respiratoria, (RDS) es un trastorno encontrado en
recién nacidos prematuros, provocado por la insuficiencia en la produccion del
surfactante aunado a la falta de desarrollo de los pulmones. También puede ser
atribuido a un defecto en genes asociados al desarrollo de proteinas vinculadas
a la produccién del surfactante pulmonar.

Muestra: Espécimen que es usado en la prueba o andlisis. En el caso del
tamiz neonatal, la muestra es sindbnimo de gota de sangre depositada en papel
filtro.

Muestra adecuada: En el tamiz neonatal es aquella en la cual las gotas de
sangre son suficientemente grandes (50 pL de sangre liquida) que han
impregnado el circulo completo y que trasmine la cara posterior de la tarjeta de
papel filtro.

Muestra en tarjeta de papel filtro: Muestra de sangre colectada y secada en
un papel filtro especial.

Muestra inadecuada: Es aquella que no cumple con los criterios de calidad
para ser analizada, por presentar alguno de los siguientes problemas: papel
filtro sobresaturado de sangre, gotas de sangre sobre puestas, gotas de sangre
pequenas e insuficientes, gotas de sangre que no trasminaron la cara posterior
del papel filtro, muestra que no incluye extraccion de la sangre del medio sélido
(en este caso del papel de algoddn, que la absorbio).
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Mixedema: es una alteracion general de los tejidos que se caracteriza por
presentar un edema (acumulacién de liquido), producido por infiltracion de
sustancia mucosa en la piel, y a veces en los 6rganos internos, a consecuencia
del mal funcionamiento de la glandula tiroides (hipotiroidismo).

Notificacién: Acto mediante el cual se informa a la jurisdiccién sanitaria, al
responsable del programa y a los padres, el resultado del tamiz neonatal, sea
normal o sospechoso.

Natalidad: es la capacidad que tiene una poblacién de aumentar el niumero de
individuos. Esto depende en gran parte de las condiciones.

Retraso Mental: Es una discapacidad caracterizada por limitacion significativa
en el funcionamiento intelectual y en la conducta adaptativa que se manifiesta
en habilidades conceptuales, sociales y practicas.

Tamiz Neonatal: Estudio bioquimico que se realiza en gotas de sangre del
recién nacido depositadas en papel filtro; tiene por objeto detectar a nifias y
ninos sospechosos de alguna enfermedad metabdlica, para que en caso de ser
confirmada, reciban tratamiento oportuno lo mas pronto posible a fin de
prevenir los efectos de la enfermedad como el retraso mental o la muerte.
También se le conoce como pesquisa, cribado o screening neonatal

Sepsis Neonatal: es una infeccidn, por lo general bacteriana, que ocurre en un
bebé de menos de 90 dias desde su nacimiento
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