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| tamizaje neonatal corresponde a la busqueda
de wuna enfermedad latente en individuos
aparentemente sanos. Su importancia es reducir los
tiempos de hospitalizacidn, reduccion de morbilidad
y mejoramiento del estado nutricional de los nifios en los
primeros dos afios de vida.
En el tamizaje neonatal se ven involucrados dos instituciones
las cuales corresponden al Programa Nacional de Tamizaje
(PNT) cuyo objetivo es prevenir el retardo mental y otras
discapacidades provocadas por enfermedades metabdlicas
hereditarias por medio de su deteccion y tratamientos
tempranos. Asi mismo, se encarga de brindar el consejo
genético a los padres de familia sobre el riesgo que pueden
tener si desean tener mas hijos ya que presentan la
probabilidad de tener otro bebe con la misma enfermedad.

La segunda institucion involucrada es la Asociacion
Costarricense para el Tamizaje y la Prevencion de
Discapacidades en el Nifio (ASTA), declarada de utilidad
publica por el Ministerio de Justicia y Gracia. Su mision
consiste en apoyar al PNT en la deteccion masiva y selectiva,
confirmacién diagndstica, tratamiento y seguimiento de los
nifos y nifias afectados con trastornos congénitos.

PRUEBA DE TAMIZAJE
Es necesario seguir una serie de indicaciones durante la

toma de la muestra para obtener una mayor efectividad:

- Realizar la prueba entre el 3-4 dia de vida extrauterina luego
de iniciada la alimentacion con leche materna o férmula 'y se
ha disminuido el nivel en sangre de la hormona TSH.
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- En caso de nifios prematuros, tomar la muestra y
especificar el peso y las semanas de gestacion.

- Especificar si el nifio se encuentra bajo tratamiento con
antibioticos.

- Posponer la prueba 8 dias después en nifios que han
sido trasfundidos.

- Examinar inmediatamente nifios que presenten olores
extrafios dulces o a raton.

1. Preparar los materiales

2. Leer la informacion del dorso de la boleta

3. Calentar la zona de puncién por friccién 0 manta

4. Ubicar y limpiar la zona de puncion

5. Abrir paquete de la lanceta y colocarla perpendicular al
pie del nifio

6. Presionar el boton blanco de la lanceta y mantenerlo
por 3 segundos sobre el area de puncion

7. Sostener sin presionar la zona

8. Eliminar la primera gota de sangre

9. Al desprenderse una gota depositarla en la zona
punteada del papel filtro en los 4 cuadros delineados
10. Limpiar la zona de puncion

11 Llenar el carné de Desarrollo Integral del Nifio y la
Nifia
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Enfermedades Tamizadas

Las enfermedades se clasifican segun el tipo de defecto en los
siguientes tipos:

1. Defectos endocrinos: mal funcionamiento de las glandu-
las lo que desencadena problemas fisicos 0 mentales.

a. Hipotiroidismo congénito: ocasionado por la ausencia
funcional o anatémica de la glédndula tiroides. Es una causa
de retraso mental evitable. Su tratamiento consiste en la
restitucién hormonal con levotiroxina.

b. Hiperplasia suprarrenal congeénita: engloba los trastornos
hereditarios de la esteroidogénesis del cortisol. Se conocen
cinco formas que se clasifican en severas o clasicas y
moderadas o no clasicas. La forma mas comun es el déficit de
21-hidroxilasa. La terapia consiste en tratamiento sustitutivo
con glucocorticoides o con mineralocorticoides.

2. Defectos en el metabolismo: consisten en un desorden
monogénico que resulta en la actividad deficiente de una unica
enzima en una via del metabolismo intermedio.

a. Galactosemia: corresponde a una enfermedad autosémica
recesiva en donde se es incapaz de metabolizar la galactosa
en glucosa. Los bebés presentan manifestaciones como
insuficiencia hepaticas, pérdida de peso, ictericia. La
eliminacion dietética de la galactosa de por vida consiste en el
tratamiento para este trastorno.

b. Fenilcetonuria: enfermedad autosémica recesiva en la cual
el defecto se produce por la ausencia o escasa actividad de
la fenilalanina hidroxilasa hepatica que hidroliza la fenilalanina
a tirosina. Es un trastorno de atencion inmediata por causar
retardo mental irreversible. El objetivo terapéutico consiste en
la disminucién de los niveles de fenilalanina en suero hasta
parametros aceptables por medio de alimentos como juegos y
mermeladas de frutas, aceite vegetal miel, entre otros.

c. Jarabe de arce: se caracteriza por la acumulacion
de aminoacidos de cadena ramificada y d a-cetoacidos
ramificados. Su  principal efecto es la acumulacién de
metabolitos en el cerebro lo que conlleva a la disfuncion y
muerte neuronal. Su terapia consiste en eliminar el consumo
hasta llegar al minimo requerido.
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DATOS IMPORTANTES
> Ninguna de las enfermedades tamizadas por el cen-
tro de tamizaje neonatal tienen cura.
o Todas son tratables, pero su tratamiento es de por
vida.
o Prevalencia: Hasta el 2017— 1:1,494

3. Hemoglobinopatias: mutaciones genéticas ya sea
por disminucion en las cadenas de globina o defectos
estructurales.

a. Hemogolobinopatia S: causada por una mutacién
puntual en el codon 6 del gen de la globina beta que
resulta en un cambio de &cido glutamico por una valina.
Su tratamiento consiste en suministro de acido félico e
hidroxyurea.

4. Defectos genéticos

a. Fibrosis quistica: consiste en una anormalidad
exocrina relacionada con una viscosidad aumentada
en las secreciones por lo que dificulta su eliminacién y
se acumula en los conductos excretores provocando
obstruccién pulmonar cronica, infecciones y alteraciones
digestivas.

METODOS DE DETECCION

HPLC — Hemoglobinopatias.

GSP— hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal
congénita, galactosemia, fibrosis quistica.
Espectrometria de masas — aminoacidopatias, acidemias
organicas y defectos de beta oxidacion de acidos grasos.

CONCLUSIONES

El tamizaje neonatal es un derecho gratuito al cual todos
los nifios tienen a cceso.

La importancia de una deteccion temprana radica en que
se logra mejorar la calidad de vida de los pacientes.

La capacitacion del personal disminuye el riesgo de
reportar diagnosticos errados, y promueve el correcto
abordaje de la enfermedad.
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