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II. GENERALIDADES Y ANTECEDENTES DEL PROYECTO

1. RESUMEN

El tamizaje neonatal (TN) es un conjunto de actividades y pruebas que se realizan en recién nacidos
para detectar tempranamente patologias como errores innatos del metabolismo (EIM) y defectos
congénitos, las cuales pueden tener complicaciones irreversibles y afectar la salud infantil a largo
plazo. Aunque la prevalencia de estas patologias es baja, su impacto en la morbilidad y mortalidad
pediatrica las convierte en un problema de salud publica. El TN es esencial para la atencion primaria,
ya que permite identificar casos sospechosos, categorizar el riesgo y facilitar el seguimiento integral
de los nifios afectados. En Colombia, el TN ha evolucionado desde el afio 2000, culminando en la Ley
1980 de 2019 y la resolucion 207 de 2024, que lo regula a nivel nacional. El Hospital Universitario
San Ignacio (HUSI) ha sido pionero a nivel nacional, en implementar el programa de tamizaje
metabolico basico (TMB). Dada la restringida informacion disponible sobre los resultados del TN en
Colombia, se realiz6 un estudio descriptivo transversal en el HUSI, entre octubre de 2020 y diciembre
de 2022, para caracterizar la poblacion, describir y analizar los resultados del TMB. Se utilizaron
datos de historias clinicas y la plataforma RedCap para el analisis, con el objetivo de difundir los
hallazgos a la comunidad médica y evaluar el impacto del programa en la salud publica y la calidad de

vida de los nifios.
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2. INTRODUCCION

El tamizaje neonatal (TN) es un conjunto de actividades y pruebas cruciales para la deteccion
temprana de casos sospechosos de enfermedad en recién nacidos en etapas presintomaticas. Dentro de
las patologias tamizadas, se incluyen errores innatos del metabolismo (EIM) y defectos congénitos,
los cuales pueden causar secuelas irreversibles y afectar significativamente la salud a lo largo de la
vida; la identificacion temprana y el manejo integral son esenciales para disminuir la carga de este

tipo de enfermedades [1].



Globalmente, los EIM afectan a una porcion significativa de nacidos vivos, con mayor letalidad en
paises de bajos y medianos ingresos. La disminucion de enfermedades infecciosas ha aumentado la
relevancia de las patologias cronicas y congénitas, que representan una carga importante para la salud
publica [1, 2, 3]. Desde 2010, se promueve la prevencion y manejo de estos defectos a través de la
vigilancia e investigacion. El tamizaje es vital para orientar acciones preventivas y controlar
patologias con alta morbilidad, reduciendo asi la carga econdémica y social. [4, 5, 6].

En Colombia, el TN permite identificar diversas condiciones y el tamizaje metabdlico basico (TMB)
se enfoca en siete patologias especificas [1]. La prevalencia de defectos congénitos es considerable en
el pais. Un estudio relevante, el programa PREGEN (2006-2019), encontré que las hemoglobinopatias
(HbP), la deficiencia de G6PD y el hipotiroidismo congénito (HC) fueron los trastornos mas comunes,
sugiriendo un enfoque en poblaciones con ascendencia africana [7].

Historicamente, Colombia comenzo6 el TN con el HC en el afio 2000 y ha expandido sus politicas,
culminando en la Ley 1980 de 2019 y la resolucion 207 de 2024, que regulan el TN basico
(metabdlico, visual, auditivo y cardioldgico) y ampliado [1, 8, 9, 10, 11, 12]. El objetivo es mejorar la
deteccion temprana y el manejo de estas patologias para disminuir su impacto en la salud y calidad de
vida de los nifios, una medida reconocida globalmente por su efectividad en la salud publica [7, 13,

14].

3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El TMB neonatal, cuyo objetivo es identificar sospechas de siete patologias especificas, permite
realizar pruebas confirmatorias para diagnosticar o descartar enfermedades, facilitando asi el
tratamiento temprano y el seguimiento multidisciplinario integral, lo que reduce la morbilidad y
mortalidad. En Colombia, la Ley 1980 de 2019 regula y expande el TN basico a nivel nacional, y el
Hospital Universitario San Ignacio (HUSI) es pionero en implementar este programa, incluyendo el
TMB para detectar los siete EIM definidos en la ley. Dada la falta de datos nacionales sobre los
resultados iniciales de este programa, es crucial estudiar los resultados del HUSI, institucion lider en
este campo, para evaluar el impacto de la intervencion en la salud publica y la calidad de vida,
basados en principios de justicia distributiva y beneficencia para garantizar el derecho a la salud de la

poblacion.

4. MARCO TEORICO

Los EIM se clasifican dentro de las enfermedades raras, y aunque individualmente su prevalencia es
baja, en conjunto representan un problema significativo, afectando el desarrollo fisico y el
funcionamiento de multiples organos, lo que puede resultar en discapacidad cognitiva, motora,
alteraciones multisistémicas y mortalidad temprana [15, 16]. En Colombia, las anomalias congénitas
constituyen una causa importante de muerte en menores de un afio, y la transicion epidemioldgica

actual ha resaltado la relevancia de las patologias innatas como un problema de salud publica [10]. El



diagnostico tardio y el tratamiento inoportuno de estas enfermedades, a menudo debido al
desconocimiento médico y las dificultades de acceso a los servicios, contribuyen al aumento de la
discapacidad intelectual. Por estas razones, el tamizaje de estas enfermedades se ha vuelto una
practica esencial a nivel global.

4.1. Hipotiroidismo congénito

El hipotiroidismo congénito (HC) es la deficiencia de hormona tiroidea al nacer, crucial para el
metabolismo, crecimiento y neurodesarrollo. Antes del TN, era una causa principal de discapacidad
intelectual prevenible. Su diagnéstico temprano y tratamiento son vitales para evitar secuelas
neuroldgicas irreversibles, especialmente en paises en desarrollo [17, 18, 19, 20]. Las causas comunes
incluyen problemas en la formacién o funcion de la tiroides. Sin tratamiento, provoca retrasos fisicos,
mentales y anomalias neurologicas. El cribado neonatal es esencial para la confirmacion y el inicio

rapido del tratamiento, con resultados positivos a largo plazo [21, 22].

Entre 2014 y 2023, la cobertura global de tamizaje para HC crecié minimamente, alcanzando solo el
29.6%. En 2018, Colombia tenia una cobertura del 81%, aunque por debajo de otros paises de la
region [19, 23]. Existen puntos de corte para TSH que determinan la necesidad de pruebas
confirmatorias. La prueba en muestra de cordéon umbilical tiene alta especificidad pero baja
sensibilidad, requiriendo confirmacion sérica. En prematuros, se realiza re-tamizaje por mayor
incidencia de falsos positivos y una asociacion con HC y bajo peso [24]. Se ha propuesto reducir el
punto de corte de TSH (de 10 a 6 mUI/L) para detectar mas casos leves, aunque esto podria aumentar
los falsos positivos; se sugiere mantener el corte actual en la primera muestra y reducirlo en la

segunda. Persiste el problema del sobrediagnostico de casos leves [18, 19, 25].

En Colombia, entre 2009 y 2014, a pesar de una buena cobertura de tamizaje, la tasa de confirmacion
fue baja (menos del 50% acudio a la segunda cita), lo cual es preocupante ya que la segunda muestra
se asocia a un mejor desarrollo intelectual [13, 26]. Se ha propuesto la integracion de ciencias 6micas
para una deteccion mas fiable y un tratamiento dirigido [27]. El manejo adecuado y temprano del HC
se relaciona con mejores resultados neurologicos, de coeficiente intelectual y visual-motores,

subrayando la importancia de la deteccion y tratamiento oportunos [18, 19, 22, 26, 28].

4.2. Hiperplasia suprarrenal congénita

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es un grupo de trastornos hereditarios autosdémicos
recesivos que afectan la produccion de hormonas en las glandulas suprarrenales, siendo el déficit de la
enzima 21-hidroxilasa el méas comin (95% de los casos). Esta deficiencia impide la correcta
produccion de cortisol, lo que provoca un aumento de la hormona adrenocorticotropa (ACTH) y una
sobreproduccion de androgenos [29]. En Colombia, se reportaron 100 casos entre 2016 y 2018

(prevalencia de 0.2 por 100,000 habitantes), mientras estudios en Turquia muestran una incidencia de



1:7.787 para la forma cléasica [30]. La incidencia en prematuros parece ser menor [31]. El gen

implicado es el CYP21A2, y el riesgo aumenta en padres consanguineos [30, 32].

La HSC se clasifica en formas clasica y no clasica. La forma cléasica puede ser virilizante simple o con
pérdida salina (que puede causar crisis neonatales graves y alteraciones neuroldgicas). La forma no
clasica se manifiesta con hiperandrogenismo postnatal o puede ser leve. Existen otras formas menos

comunes por deficiencias de otras enzimas [31, 33, 34, 35].

El diagnoéstico se basa en la deteccion de niveles elevados de 17-hidroxiprogesterona (17-OHP) en
sangre (inicialmente en papel de filtro y confirmado en suero con técnicas mdas precisas como
espectrometria de masas o genotipado), lo cual ayuda a reducir falsos positivos [32, 33, 36]. Es crucial
ajustar los puntos de corte de 17-OHP, por ejemplo, segiin el peso al nacer, como se hizo en un
estudio en Minas Gerais (Brasil), lo que disminuy6 significativamente los falsos positivos [36]. Los
niveles de 17-OHP varian segin la forma clinica. Aunque se investigan métodos diagnosticos y

tratamientos antenatales, alin son experimentales [32, 33].

La deteccion temprana es vital para prevenir crisis adrenales, asignacion incorrecta de sexo e
hiperandrogenizacion [30, 35]. Retrasos en el reporte del tamizaje pueden llevar a hospitalizaciones
por crisis suprarrenal antes de la consulta especializada, como se evidenci6 en el estudio de Minas
Gerais, subrayando la necesidad de optimizar el proceso y considerar la costo-efectividad segun la
edad gestacional [31, 36]. A pesar del tratamiento, la HSC puede tener un impacto emocional

considerable debido a problemas de identidad sexual, apariencia e infertilidad [33, 34].

4.3. Fenilcetonuria

La fenilalanina es un aminoacido esencial cuya alteracion metabdlica causa la fenilcetonuria (FCU) y
la hiperfenilalaninemia (HFA). Estos desdrdenes genéticos, usualmente por mutaciones en el gen
PAH (cromosoma 12q23.2), provocan una deficiencia de la enzima fenilalanina hidroxilasa. Esto
impide la conversion de L-fenilalanina a L-tirosina, afectando la produccion de melanina, L-tiroxina y
catecolaminas, y llevando a la acumulacion de fenilalanina y sus subproductos citotoxicos. La

gravedad varia (FCU clasica, FCU leve, HFA leve) [37].

La acumulacion de fenilalanina y la deficiencia de derivados de la tirosina causan un fenotipo anormal
que incluye retraso del crecimiento, microcefalia, convulsiones y, principalmente, discapacidad
intelectual. Esta ultima se asocia con lesiones cerebrales (hipo y desmielinizacion) visibles en

resonancias magnéticas, correlacionadas con los niveles de fenilalanina en sangre [38].



El diagndstico se inicia con la medicion de fenilalanina en sangre del talon (ensayo de Guthrie), donde
el uso del ratio Fenilalanina/Tirosina mejora la precision, seguido de pruebas confirmatorias si los
niveles son altos. La espectrometria de masas en tindem o el analisis genético se usan para el TN
rutinario [37, 39]. Persiste una gran heterogeneidad global en las pruebas (edad de muestreo, valores
de corte, métodos de confirmacion), necesitandose directrices internacionales [39]. Un estudio que se
realizé del 2020-2023 mostrd disparidades en la cobertura del TN, especialmente en paises de
ingresos bajos y medianos, a pesar de que este reduce la mortalidad infantil, resaltando el rol
gubernamental en su implementacion [14].

Aunque se investigan terapias génicas y basadas en el eje intestino-cerebro, la dieta restrictiva en
fenilalanina sigue siendo el pilar del tratamiento, requiriendo monitorizacién de micronutrientes y un
enfoque individualizado [40]. Los pacientes pueden presentar alteraciones en atencion, inhibicion,
velocidad de procesamiento y control motor, lo que dificulta la adherencia a la dieta, creando un ciclo
vicioso [38, 41]. También se asocian alteraciones del suefio. El reconocimiento temprano es crucial

para establecer habitos, promover la adherencia y evitar complicaciones [42].

4.4 Hemoglobinopatias
Las hemoglobinopatias (HbP) son un conjunto de trastornos genéticos que afectan la estructura o
produccion de la hemoglobina, siendo las principales la anemia de células falciformes y las talasemias

[43]. Anualmente, mas de 500,000 bebés nacen con estos trastornos [44].

La anemia de células falciformes, una de las alteraciones genéticas mas comunes globalmente, es
causada por una mutacion en el gen de la f-globina que produce hemoglobina S. Esta condicion
genera complicaciones en multiples organos, y su diagndstico temprano es crucial para iniciar
tratamientos profilacticos y terapéuticos que mejoren la calidad de vida y reduzcan la morbilidad y

mortalidad [45].

Las talasemias son resultado de mutaciones en los genes de las cadenas alfa (HBA1/HBA2) o beta
(HBB) de la globina, lo que disminuye la cantidad de hemoglobina producida. Se heredan de forma
autosomica recesiva y se clasifican en alfa y beta talasemias. La produccion deficiente de una cadena
de globina causa la acumulacién de la otra, resultando en una formacion ineficaz de globulos rojos y

hemoglobinas con baja afinidad por el oxigeno [45].

El tamizaje de HbP utiliza diversas técnicas, lo que genera disparidades en el acceso y tratamiento.
Los métodos basados en proteinas son sensibles pero pueden carecer de especificidad [44]. Otras
técnicas incluyen la electroforesis de hemoglobina, el isoelectroenfoque y la cromatografia liquida de

alta presion (HPLC), esta ultima siendo un método sensible y especifico [46, 47]. La secuenciacion



genética ofrece una identificacion mas precisa de las variantes patologicas, reduciendo falsos

positivos y mejorando el prondstico [44].

El cribado neonatal estandar puede llevar a diagnosticos incorrectos de alfa-talasemia. Un estudio en
EE. UU. demostr6 que la prueba genética mejor6 la precision de 60 recién nacidos con sospecha de
alfa-talasemia, el 95% tuvo una variante genética confirmada, mientras que el 5% no padecia la
condicion, evidenciando ademas que la raza y etnicidad no son indicadores fiables del genotipo de

alfa-talasemia [48].

4.5. Fibrosis quistica

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad hereditaria autosomica recesiva mas frecuente en
personas caucasicas, con una incidencia de 1 en cada 3000—8000 nacidos vivos, aunque 1 de cada 25
es portador del gen. Esta causada por mutaciones en el gen CFTR ubicado en el cromosoma 7, que
codifica una proteina responsable del transporte de cloro en células epiteliales. La mutacion mas
comun es AF508, implica la pérdida de fenilalanina. El defecto en el transporte de cloro genera
multiples manifestaciones, como enfermedad pulmonar obstructiva crdonica, insuficiencia pancreatica
exocrina, altos niveles de cloro en el sudor e infertilidad masculina por azoospermia obstructiva. Los
sintomas pueden aparecer desde el periodo neonatal, incluyendo dificultad para evacuar meconio,
ictericia prolongada, anemia, hipoproteinemia y edemas. Mas adelante se presentan problemas
respiratorios y pancreaticos, ademas de complicaciones como ileo meconial, obstruccién intestinal

distal, pancreatitis, enfermedad hepatica, diabetes y poliposis nasal [49].

Un estudio en EE.UU. encontré6 que factores como el tipo de mutacion CFTR, el nacimiento
prematuro y el uso de seguro médico publico se asocian a peores resultados nutricionales, debido a
una atencion médica mas tardia [50]. Los diagnosticos tardios se relacionan con peor funcion

pulmonar y mayor riesgo de infecciones respiratorias [51].

El diagnostico se basa en signos como enfermedad sinopulmonar crénica, problemas
gastrointestinales y nutricionales, sindrome de pérdida de sal, azoospermia obstructiva, antecedentes
familiares o un TN positivo. Se confirma con pruebas de cloro en sudor, deteccion genética de la
mutacion o demostracion de transporte idnico anormal en epitelio nasal. E1 TN generalmente utiliza la
tripsina inmunoreactiva (TIR) y deteccion de la mutacion AF508 o una segunda TIR, debido a la baja
especificidad de la TIR sola [49]. Un estudio en Turquia revel6 que este método puede pasar por alto
el 22% de los casos, sobre todo en pacientes con mutaciones leves o suficiencia pancreatica,

sugiriendo que se deberian reducir los valores de corte para mejorar la sensibilidad del tamizaje [52].



Las pruebas genéticas del TN tienden a identificar variantes CFTR comunes, lo que podria retrasar el
diagnostico en grupos raciales y étnicos minoritarios. Se recomienda mejorar la deteccion de variantes
genéticas menos frecuentes y reducir los prejuicios diagnodsticos para lograr mayor equidad [50, 51,
53, 54]. En un estudio, el 43% de los cuidadores fueron informados de que la etnicidad del bebé
influia en la probabilidad de tener FQ, y un 45% dijo que la primera consulta médica ocurrié después
de 8 dias, incluso superando los 15 dias en el 5% de los casos [55]. En Bélgica, a pesar de contar con
sistemas de salud desarrollados, se reporta una sensibilidad del tamizaje de 95% y una mediana de 23
dias para la primera consulta, mostrando ain margen de mejora [56]. Se han actualizado los paneles
genéticos de TN de 39 a 75 variantes para aumentar la deteccion en poblaciones como hispanos y

afroamericanos, lo que también ha reducido los diagndsticos inciertos [51, 56].

La Fundacion para la Fibrosis Quistica propuso siete recomendaciones para mejorar los programas de
TN. Estas se enfocan en mayor rapidez, sensibilidad y equidad, incluyendo: uso de puntos de corte
adaptables para TIR, derivacion mas estricta cuando hay paneles genéticos incompletos, mayor
frecuencia de pruebas genéticas, incorporacion de secuenciacion, ampliacion de variantes detectadas,
y mejor comunicacion de resultados tanto a médicos de atencion primaria como a especialistas [53,

56].

En los tltimos afios, se han desarrollado terapias transformadoras con moduladores de CFTR, aunque
persisten desigualdades en el acceso. También se han actualizado las guias clinicas sobre nutricion,
apoyo psicoldgico y telemedicina para consejeria genética, destacando la importancia de personalizar

el tratamiento segun las enfermedades asociadas [56, 57,58].

4.6. Galactosemia

La galactosemia es un error innato del metabolismo de los carbohidratos, con herencia autosémica
recesiva, causado por deficiencias en enzimas necesarias para metabolizar la galactosa, un azucar
esencial para diversas funciones estructurales y metabodlicas. Existen cuatro tipos principales de
galactosemia: tipo I (clasica) por deficiencia de la enzima GALT, la forma mas grave, tipo II por
deficiencia parcial de GALK, observada en eritrocitos y fibroblastos, tipo III por deficiencia de
GALE, con manifestaciones clinicas variables, tipo IV por deficiencia de GALM, recientemente

identificada [59].

Los recién nacidos suelen estar asintomaticos al nacer, pero la ingesta de leche puede desencadenar
rapidamente sintomas graves debido al acimulo de galactosa-1-fosfato en 6rganos como el higado,
rifion y cerebro, lo que causa dafio organico. Las manifestaciones clinicas incluyen: emesis, ictericia,
hepatomegalia, hipoglucemia, letargia, rechazo al alimento, bajo aumento de peso y convulsiones [14,

591.



Para el diagnostico inicial se mide la galactosa total (TGal) o galactosa-1-fosfato (Gal-1P) en sangre
seca, habitualmente por espectrometria de masas. Si hay niveles anormales, se confirma con medicion
de la actividad enzimatica, especialmente de GALT, y, en algunos casos, con pruebas genéticas. Este
enfoque ha mejorado la precision y especificidad diagnostica [59, 60, 61, 62]. La secuenciacion
exomica y de proxima generacion ha permitido detectar mas variantes y subtipos, mejorando la
comprension genética y reduciendo falsos positivos, ademas de posibilitar tratamientos mas

personalizados [59, 63].

El TN clasico puede pasar por alto formas poco comunes como la deficiencia de galactosa mutarotasa,
que, aunque raras, conllevan alta morbimortalidad [64]. La incidencia de la forma clasica varia
ampliamente segln la region y etnia, lo que ha generado debate sobre el costo-beneficio del tamizaje
universal [63]. Sin embargo, se ha demostrado que su deteccion y tratamiento precoz reduce los

costos asociados a complicaciones graves [14, 59, 60, 62].

El tamizaje puede verse afectado por alimentacion baja en galactosa o transfusiones previas [14, 62].
Para evitar tratamientos innecesarios, es util realizar seguimiento con muestras consecutivas de TGal,

lo cual ayuda a diferenciar casos reales de hipergalactosemia transitoria [63].

Si no se realiza un tratamiento oportuno, la ingesta continua de lactosa puede provocar falla hepatica,
ascitis, cirrosis, esplenomegalia, cataratas, hemorragias oculares y retraso en el neurodesarrollo. El
diagnostico precoz y una dieta sin galactosa ni lactosa, basada en formulas con caseina hidrolizada o

soya, son fundamentales para prevenir secuelas graves [59].

4.7. Déficit de biotinidasa

La biotinidasa es una enzima esencial para el reciclaje de biotina, vitamina que actia como coenzima
en la sintesis de acidos grasos, el catabolismo de aminoacidos y la gluconeogénesis. La deficiencia de
biotinidasa (DB) es un trastorno neurocutaneo hereditario autosoémico recesivo, con tres niveles:
completa, parcial (la mas frecuente) y heterogénea, definidos por la mutacion genética subyacente [65,
66].

El DB provoca acumulacion de acido lactico, alanina, propionato y otras sustancias toxicas. La
incidencia global se estima en 1 por cada 40,000 a 60,000 nacidos vivos, aunque puede ser mayor en
poblaciones con alta consanguinidad; por ejemplo, un estudio en Italia reportd una incidencia de

1:5996 [67, 68, 69].



El DB afecta multiples sistemas, en este orden de frecuencia: sistema nervioso (67.2%): convulsiones,
hipotonia, retraso del desarrollo; piel (53.7%): alopecia, erupciones cutineas; ojos (34.4%): ataxia
oOptica, conjuntivitis; oido (26.9%): hipoacusia; sistema respiratorio (17.8%). También se asocia con

infecciones virales y fiingicas debido a alteraciones inmunoldgicas [68, 66].

El diagnéstico de DB se realiza midiendo la actividad de la biotinidasa en plasma, suero, leucocitos o
fibroblastos (valores normales entre 4.4 y 10 mmol/min/ml), y puede complementarse con la
deteccion de acidos orgéanicos elevados en orina [67, 68]. El diagnostico tardio puede resultar en

secuelas neurologicas, visuales e incluso la muerte [66].

El tratamiento consiste en la suplementaciéon con biotina (5-20 mg/dia), idealmente iniciada
tempranamente, lo que previene complicaciones graves y mejora los sintomas. Este manejo debe ser

interdisciplinario, debido al posible compromiso multiorganico [65, 66, 67, 68].

Un analisis retrospectivo (2020-2022) mostro que el 89.5% de los casos fueron detectados mediante
cribado neonatal, resaltando su eficacia [65]. El diagndstico precoz e intervencion temprana también
favorecen el desarrollo neuropsicolégico y el bienestar emocional tanto del paciente como de su

familia [70].

5. JUSTIFICACION:
El TN en Latinoamérica inici6 en la década de 1970, con México liderando la deteccion de FCU y
otras alteraciones metabolicas. Brasil fue pionero en implementar un plan nacional para detectar EIM

que causan deterioro cognitivo, estableciendo el primer laboratorio especializado en la region [71].

Sin embargo, el progreso del TN en Latinoamérica ha sido mas lento que en paises desarrollados,
debido a limitaciones econémicas, priorizacion de otras problematicas de salud y falta de
sensibilizacion [11, 71]. Hasta 2007, solo Cuba, Costa Rica, Chile y Uruguay tenian programas de TN
con cobertura cercana al 100%, mientras que paises como Brasil, México y Argentina alcanzaban
coberturas del 70-80%, y otros como Paraguay, Venezuela y Colombia tenian programas menos
desarrollados [71, 72]. Un estudio que analizd datos mas recientes reportd que los paises con una
cobertura casi global mantuvieron su posicion en relacion al resto de paises, mientras que en
Colombia a pesar de que se habia avanzado en la implementacion del TN se enfrentaba a desafios de

cobertura, siendo de 80% para el periodo de 2009-2013 [14].

En Argentina, la ley 26.279 exige el tamizaje de varias enfermedades metabolicas en hospitales

publicos y privados [73, 74]. Brasil ha logrado una cobertura del 80% para FCU, HC y HbP desde la



promulgacion de una ley federal en 2001 [75]. Chile inicid su programa de TN en 1992, alcanzando
cobertura total en 1998, y derivando los casos detectados al Instituto de Nutricién y Tecnologia de los
Alimentos. Cuba, Costa Rica, Chile y Uruguay destacan por su alta cobertura y programas

gubernamentales integrales [71].

Colombia, junto a Venezuela y Paraguay, pertenece al grupo con programas de TN mas recientes y
menor cobertura [71]. Mientras que los programas de Chile y Costa Rica cubren alrededor de 30
enfermedades congénitas, la legislacion mas reciente de Colombia solo cubre 7 enfermedades,
tamizando solo para 1 defecto asociado a aminoacidos y ninguno de la oxidacion de acidos grasos o
asociado a acidos orgénicos, ademas de presentar un servicio de laboratorios descentralizado
complejo dependiente del sector privado [14]. La Ley 1980 de 2019 regula y expande el TN en
Colombia, y el HUSI es pionero en la implementacion del TMB. La Resolucion 2809 de 2022 busca

fortalecer estos programas [15, 76].

El HUSI realiza el TMB mediante muestras de sangre en papel filtro, analizando HC, FCU,
galactosemia, FQ, HSC, DB y HbP. Cada prueba tiene sus propios criterios de interpretacion y se

realiza una prueba confirmatoria en caso de resultados positivos [15].

La falta de estudios nacionales sobre la implementacion del TN justifica la investigacion en el HUSI,
institucion pionera en este campo, para evaluar el impacto del programa y proporcionar datos para

futuros estudios multicéntricos a nivel nacional.

III. COMPONENTE TECNICO DEL PROYECTO

1. OBJETIVOS:

Objetivo general: Caracterizar la poblacion y describir los resultados de las pruebas realizadas dentro

del programa de TMB neonatal en los recién nacidos atendidos en el HUSI, de Bogota, Colombia,

entre el 1 de octubre de 2020 al 31 de diciembre de 2022.

Objetivos especificos:

e Describir las caracteristicas sociodemograficas, hallazgos clinicos (peso, edad gestacional) y
antecedentes familiares de los recién nacidos atendidos en el HUSI, de Bogota, Colombia,
entre el 1 de octubre de 2020 al 31 de diciembre de 2022

e Describir la frecuencia de pacientes con tamizaje positivo que asisten a nueva toma de

muestra.



e [Establecer la frecuencia de resultados alterados en las pruebas realizadas dentro del programa
de TMB neonatal de la poblacion a estudio.
e [Establecer la frecuencia de pacientes con pruebas alteradas que requieren realizacion de

prueba confirmatoria.

2. METODOLOGIA

2.1. Identificacion de disefio y justificacion
Se realiz6 un estudio descriptivo de corte transversal con el que se buscaba caracterizar una poblacion,
en el que no se tiene comparador y con el que se plante6 un periodo de tiempo definido, sin

seguimiento.

Los estudios descriptivos de corte transversal se justifican cuando se busca caracterizar una poblacion
en un momento especifico y obtener informacioén sobre la prevalencia de ciertas condiciones. Este tipo
de estudio permite obtener datos de manera eficiente sobre una poblacion, sin necesidad de

seguimiento a largo plazo.

Son particularmente ttiles para identificar patrones de distribucion de variables y sus interrelaciones,
lo que puede ser valioso para la planificacion de politicas de salud publica y la toma de decisiones
clinicas. Ademas, pueden servir como base para generar hipétesis que se exploraran en estudios mas

complejos.

En el contexto de este estudio, se caracterizo la poblacion de recién nacidos atendidos en el HUSI en
Bogota, Colombia, durante el periodo descrito, con el objetivo de describir los resultados del
programa de TMB neonatal y determinar la incidencia de alteraciones detectadas. Este enfoque de
estudio descriptivo de corte transversal fue fundamental para evaluar la eficacia del programa de
tamizaje y disefar intervenciones que mejoren la salud de los recién nacidos tanto en este hospital

como en otros centros de salud similares.

2.2. Poblacion de Estudio

Recién nacidos atendidos en el HUSI, de Bogota, Colombia, entre el 1 de octubre de 2020 al 31 de
diciembre de 2022.

2.3. Criterios de inclusion y exclusion



Criterios de inclusion:
- Recién nacidos en el HUSI entre el 1 de octubre de 2020 al 31 de diciembre de 2022.
- Recién nacidos atendidos en el HUSI, de Bogota, Colombia, entre el 1 de octubre de 2020 al
31 de diciembre de 2022 durante sus primeros 28 dias de vida.
Criterios de exclusion
- Recién nacidos cuyos padres o tutores legales no han dado su consentimiento informado para

la realizacion del TMB.
2.4 Identificacion y definicion de variables
Ver seccion de anexos - Anexo 1.
2.5 Recoleccion de datos y plan de analisis

Procedimiento de recoleccion de datos, fuentes de informacion, métodos de control de calidad de

datos en ese proceso de recoleccion:

Este estudio recopild datos exclusivamente del programa de registro de historias clinicas (SAHI) del
HUSI para el periodo comprendido entre el / de octubre de 2020 y el 31 de diciembre de 2022. Tras
la aprobacion del comité de ética institucional, se solicité la base de datos de pacientes sometidos a
TMB. La revision de las historias clinicas en el sistema SAHI se realizo para determinar los criterios
de inclusion y se elabord un formulario en la plataforma RedCap, utilizando las variables relevantes
para la investigacion, con el fin de consolidar la informacion obtenida de las historias clinicas y se

integrd con la matriz de datos existente en RedCap.

Plan de andlisis de datos detallado:

Para analizar los datos sociodemograficos de la poblacion, se utilizaron frecuencias relativas y
absolutas para variables cualitativas como el tipo de aseguramiento y el asegurador. En la descripcion
de las caracteristicas clinicas de los recién nacidos, se emple6 la media y su desviacion estandar para
variables cuantitativas como la edad gestacional y el peso al nacer, con subgrupos por patologia en el
TMB. Las variables cualitativas clinicas, como el sexo y la via de parto, se consolidaron mediante
frecuencias relativas y absolutas. Finalmente, se calculd la proporcion de recién nacidos que

acudieron a un segundo tamizaje.

2.6 Limitaciones encontradas y estrategias para el control de sesgos
Este estudio descriptivo de corte transversal tiene limitaciones inherentes a su disefio. Al ser un

estudio descriptivo, no se pueden formular hipdtesis causales ni establecer relaciones de causa y



efecto entre las variables analizadas, limitando la posibilidad de generar conclusiones predictivas.
Ademas, la dependencia de los datos registrados en el sistema de historias clinicas del HUSI restringe
la informacion disponible a lo que fue documentado durante la atencion del paciente. Esto implica que
la cantidad y calidad de los datos pueden estar limitadas por errores de registro o informacion
incompleta, lo que podria afectar la precision de los resultados. Por lo tanto, el estudio esta restringido
a la informacion previamente recopilada por los profesionales del HUSI, sin posibilidad de clarificar o
completar datos ausentes o incompletos en las historias clinicas.

Por otra parte, al ser un estudio del programa de tamizaje metabolico basico, contemplado para
analizar las diferentes fases de este, dadas las limitaciones nacionales en la implementacion de
procesos y rutas de seguimiento, no se logré el alcance esperado para evaluar los falsos positivos y

casos confirmados planteados en los objetivos especificos del estudio.

3. CONSIDERACIONES ETICAS

Este estudio se adhiere a las normativas internacionales de investigacion, como los acuerdos de
Helsinki y Nuremberg, asi como a la Resolucion 8430 de 1993 en Colombia. Dado que se trata de una
investigacion basada en la revision de historias clinicas sin intervenciones que modifiquen el manejo
del paciente, se clasifica como de riesgo minimo y no se requirié de un consentimiento informado
especifico, aunque los padres ya han dado su consentimiento para las pruebas de tamizaje. La
informacion recopilada fue protegida por los investigadores durante el estudio y, al finalizar, la base
de datos fue custodiada por el departamento de pediatria. Los investigadores declaran no tener
conflictos de interés. Para garantizar la confidencialidad y privacidad, los datos de identificacion
fueron codificados, y el acceso a la informacion fue limitado al equipo de investigacion y al comité de
ética. Ademas, se asegurd que la identidad de los participantes no fue revelada en presentaciones o
publicaciones. Se respet6 la ley de habeas data, conforme al articulo 15 de la Constitucién colombiana
y la Ley 1581 de 2012, que protege el derecho a conocer, actualizar y rectificar la informacién

personal almacenada en bases de datos publicas o privadas.

IV. RESULTADOS

Durante el periodo comprendido entre el 1 de octubre de 2020 y el 31 de diciembre de 2022, se
registraron un total de 1.970 recién nacidos atendidos en el Hospital Universitario San Ignacio
(HUSI). Con relaciéon a las caracteristicas sociodemogréaficas, la mayoria de los recién nacidos
pertenecia al régimen contributivo (90,05%), seguido por el régimen subsidiado (9,19%). Solo un
0,25% pertenecia al régimen especial y un 0,51% no contaba con informacion sobre el tipo de

aseguramiento. A continuacion, en la Tabla 1, se presentan las caracteristicas sociodemograficas y



clinicas de la poblacion de recién nacidos tamizados durante el periodo de estudio, lo que permite

contextualizar los hallazgos del TMB en funcion del perfil neonatal atendido en la institucion.

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas y clinicas de los recién nacidos

Variables sociodemograificas Total (n = 1970)

Tipo de aseguramiento

- Contributivo 1774 (90.1%)
- Régimen Especial (magisterio, Ecopetrol, FFMM). 5(0.3%)

- Subsidiado 181 (9.2%)

- Sin informacion 10 (0.5%)
Edad gestacional en semanas mediana (percentil 25- 38 (37-39)
percentil 75)
Edad cronolégica en dias mediana (percentil 25- 4 (3-6)
percentil 75)

Peso al nacer en gramos mediana (percentil 25-| 2915 (2575 -3226)
percentil 75)

Categoria gestacional

- Prematuros 344 (17.5%)
- A término 1627 (82.5%)
Tamizaje de TSH

Del total de recién nacidos evaluados, al 97% (n = 1.911) se le realizé tamizaje de TSH y solo el 1%
fue clasificado como anormal. Se identificaron fallas en el registro de TSH en aproximadamente el
10% de los casos (n = 196). Al 6.7% de los pacientes se le realizd retamizaje, siendo normal en el

96%.

Tamizaje metabolico basico (TMB)

El 63% de los pacientes nacidos en el HUSI tuvieron toma del TMB (n = 1.243).

De un total de 725 casos en los que no se realizo la toma completa de la muestra, la razon mas
frecuente se debid a que no fue solicitada, representando el 51.6% (n=374). Le sigui6 la categoria
“Solicitado - no tomado” con un 41.7% (n=302). Otras razones incluyeron fallecimiento del paciente

(4.7%, n=34), raz6én no reportada (0.8%, n=6), falta de autorizacion por parte de la EPS (0.6%, n=4),



remision (0.4%, n=3), reorientacion del esfuerzo terapéutico (0.1%, n=1) y muestra mal tomada

(0.1%, n=1).

Grafico 1. Razones por las que que no se realiz6 la toma completa de la muestra

No solicitada - 374 (51.6%)

Solicitado - no tomado - 302 (41.7%)
Fallecimiento - 34 (4.7%)

No reportada - 6 (0.8%)

No autorizacién por EPS - 4 (0.6%)

Remisién - 3 (0.4%)

Reorientacion esfuerzo terapéutico - 1 (0.1%)
Muestra mal tomada - 1 (0.1%)

Resultados generales

Para los 1.243 recién nacidos con TMB, se encontraron los siguientes resultados por prueba:

e 17-OH progesterona (hiperplasia suprarrenal congénita): 96,9% normal, 0,2% anormal,
0,8% en zona gris y 2,1% no tomado

o Fenilalanina (fenilcetonuria): 97,3% normal, 1,1% anormal y 1,7% no tomado.

o Galactosa: 97,7% normal, 0,1% anormal, 0,1% en zona gris y 2,2% no tomado.

o GO6PD (deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa): 98,3% normal, 0,2% anormal y
1,5% no tomado.

o Electroforesis de hemoglobina (hemoglobinopatias): 97,8% normal, y 2,2% no tomado.

o Tripsina (fibrosis quistica): 98,1% normal, 0,2% anormal y 1,7% no tomado.

e Biotinidasa (déficit de biotinidasa): 97,8% normal y 2,2% no tomado.

Las probables causas de ausencia de resultado son: muestra insuficiente / prueba no ordenada por el
profesional / fallo en notificacion por parte del laboratorio en la historia clinica electronica / no

cumplimiento de la toma por falta en convenio con aseguradoras.

Grifica 2. Distribucién de resultados por prueba de TMB
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Finalmente, se observé una distribucion predominante de recién nacidos a término (82,6%) frente a
prematuros (17,4%). No se encontraron diferencias estadisticamente significativas entre los resultados
de las pruebas y la edad gestacional, salvo en el caso de la 17-OHP-alfa, donde se report6 una
diferencia significativa en los resultados de recién nacidos prematuros y a término. De los resultados
de 17 OH progesterona que estuvieron en zona gris, el 80% correspondieron a prematuros, asi como

los 2 resultados calificados como anormales.

Desde la implementacion del TMB se han realizado cambios en los puntos de corte por parte del
Instituto Nacional de Salud que deben ser tomados en cuenta por parte de las Instituciones prestadoras
de salud, incluyendo puntos de corte especificos para los recién nacidos prematuros, que en su

momento no fueron tenidos en cuenta por el sistema del laboratorio.
Conducta frente a resultado anormal o en zona gris

De los 35 casos con resultado anormal o en zona gris, en el 42.9% (n=15) no se pudo identificar la
conducta seguida. En el 22.9% (n==8) se repitid el tamizaje con una nueva muestra, mientras que en el
11.4% (n=4) se realizo interconsulta con especialista. En el 8.6% de los casos (n=3) se procedi6 con
cuantificacion de la actividad enzimatica o se repitio el tamizaje con la misma muestra. Finalmente, el

5.7% (n=2) fue interpretado como normal.

Grifico 3. Conducta frente a resultado anormal o en zona gris



Interconsulta con especialista - 4 (11.4%)
Desconocida - 15 (42.9%)

Cuantificacién actividad enzimaética - 3 (8.6%)
Nuevo tamizaje con otra muestra - 8 (22.9%)
Interpretado como normal - 2 (5.7%)

Nuevo tamizaje con misma muestra - 3 (8.6%)

V. DISCUSION

Este estudio describe la experiencia del Hospital Universitario San Ignacio (HUSI) con el programa
de TMB neonatal, durante el periodo de octubre de 2020 a diciembre de 2022. El periodo de estudio
coincidid con fases iniciales de la implementacion de la politica nacional de tamizaje neonatal en
Colombia. Durante este tiempo, el Hospital Universitario San Ignacio, se destac6é como una
institucion pionera en la implementacion del programa, estructur6 y consolidd procesos internos para
el tamizaje metabolico basico, incluyendo la elaboracion de protocolos, consentimiento informado,
rutas de atencion y procesos administrativos que influyeron en la operatividad del programa. Esta
experiencia institucional aporta elementos clave para la comprension de los procesos de tamizaje en el
pais y para fortalecerlo como estrategia de salud publica. Esta informacion resulta fundamental para

interpretar los hallazgos en este contexto.

La alta tasa de realizacion de tamizaje para HC (97,01%) y el bajo porcentaje de resultados anormales
(0,99%) estuvieron en concordancia con lo reportado en la literatura, donde se ha documentado una
baja prevalencia de HC y un impacto significativo en el neurodesarrollo, cuando no se detecta

precozmente [6,7].

La proporcion de recién nacidos con toma de muestra para el conjunto de pruebas metabolicas fue del
63,1%, lo cual, evidencia una brecha sustancial respecto al ideal de cobertura universal planteado por
organismos internacionales como la OMS y alcanzado en paises latinoamericanos como Chile,
Uruguay y Costa Rica, donde la cobertura supera el 99%, y en el caso de Chile, se ha mantenido cerca
al 100% desde 1998 [18, 63]. Ademas de su amplia cobertura, estos paises también han avanzado en
la ampliacion de su panel de tamizaje: Chile incluye al menos 26 enfermedades metabdlicas, Uruguay

cubre 24 patologias, y Costa Rica ha implementado un panel ampliado con al menos 13



enfermedades, incluyendo EIM, HbP y FQ [64, 65]. En nuestro estudio las causas mas frecuentes de
omision fueron administrativas (“no solicitado” o “no informado en sistema”) y logisticas, lo que
refleja barreras estructurales en el sistema de salud y evidentes oportunidades de mejora en los
procesos de atenciéon y documentacion clinica. En el contexto de nuestra institucion, se evidencié que
muchas de estas omisiones se encontraban relacionadas con barreras administrativas contractuales

propias del periodo de implementacion de la ley de TMB en nuestro pais.

Diversos estudios nacionales e internacionales han evidenciado la importancia del TMB como
estrategia fundamental para la deteccion precoz de enfermedades congénitas y EIM. En Colombia, los
datos disponibles sobre resultados poblacionales del TMB siguen siendo limitados, lo que resalta la
relevancia de estudios como el presente. A nivel nacional, el programa PREGEN tamiz6 a 296.268
recién nacidos entre 2006 y 2019, encontrando como patologias mas prevalentes las HbP (1/164),
seguidas de la deficiencia de G6PD (1/2.231) y el HC (1/3.915), con variaciones geograficas
atribuibles a la ascendencia genética y condiciones socioecondémicas regionales [39]. A nivel
internacional, la literatura muestra una amplia heterogeneidad en cuanto a cobertura, criterios
diagnoésticos, métodos de confirmacion y prevalencia de enfermedades detectadas, dependiendo del
pais y su infraestructura sanitaria. Asimismo, en el caso del HC, la falta de una segunda muestra para
confirmacion diagnoéstica ha sido una barrera significativa en paises como Colombia, afectando el
neurodesarrollo de los pacientes [40,48]. Estas experiencias reafirman la necesidad de fortalecer los
programas de TMB mediante la mejora en la cobertura, seguimiento y estandarizacion diagnoéstica, asi
como la creacién de registros nacionales que permitan comparar los resultados con los de otras
regiones del mundo. En relacién con las caracteristicas sociodemograficas, la mayoria de los recién
nacidos pertenecia al régimen contributivo, en coherencia con la poblacion atendida en el HUSI, un
hospital universitario de nivel IV. Sin embargo, al estratificar por tipo de aseguramiento, se evidencio
que los recién nacidos del régimen subsidiado y sin informacidn presentaron menores tasas de toma

de muestra.

En cuanto a la distribucion de resultados por prueba, a pesar de la baja prevalencia de este tipo de
enfermedades, en este estudio se encontraron 35 casos de tamizajes anormales, lo cual corresponde a
un nimero importante teniendo en cuenta el total de recién nacidos incluido en el periodo de tiempo

del estudio.

Un hallazgo relevante es que, a pesar de detectarse resultados anormales, en el 51.5% de los casos se
documentd una conducta como solicitud de interconsulta, la realizacion de un retamizaje o prueba
confirmatoria, lo cual sugiere un subregistro del seguimiento clinico o una deficiencia en el sistema de
notificacion y trazabilidad. Esta situacion es critica, ya que una deteccion sin confirmacion ni
intervencion compromete los beneficios potenciales del TMB, y puede traducirse en oportunidades

perdidas para prevenir discapacidad o muerte.



La proporcion de prematuridad observada (17,4%) se alinea con lo reportado en otros estudios
hospitalarios de tercer y cuarto nivel en Colombia. Se encontraron diferencias entre la proporcion de
pacientes prematuros y los resultados anormales en la prueba de 17-OHP-alfa, consistente con
estudios previos que han mostrado mayor tasa de falsos positivos en recién nacidos pretérmino para
esta determinacion [9,57]. En Brasil, el ajuste de puntos de corte segin el peso al nacer redujo
significativamente la tasa de falsos positivos en la deteccion de HSC [53]. Turquia y Minas Gerais
han mostrado incidencias especificas para esta enfermedad de 1/7.787 y estrategias para optimizar la
costo-efectividad del TMB [54,57]. Estos hallazgos apoyan la necesidad de estrategias diferenciales

de interpretacion y seguimiento en esta poblacion.

Los resultados de este estudio, donde se analiza la primera etapa de implementacion del Programa de
Tamizaje Metabolico Basico en el Hospital, enfatizan la importancia de fortalecer la implementacion
del TMB a través de: (1) mejora en los procesos administrativos y documentacion clinica, (2)
seguimiento estandarizado de los casos alterados, y (3) estrategias para alcanzar una cobertura
equitativa y completa, independientemente del régimen de aseguramiento. La creacion de rutas de
atencion integradas y protocolos interinstitucionales podria facilitar una mejor articulacion entre las

fases de tamizaje, diagnostico y tratamiento.

Este estudio tiene como fortaleza el andlisis de una cohorte institucional amplia y actualizada, dentro
de un centro pionero en la implementacion del TMB en Colombia. Sin embargo, presenta limitaciones
inherentes a su disefio descriptivo y el uso de fuentes secundarias, lo cual puede haber afectado la
disponibilidad y completitud de los datos. La ausencia de seguimiento longitudinal inicial, impide
evaluar el desenlace clinico de los casos positivos. Futuros estudios multicéntricos y prospectivos

seran clave para dimensionar el impacto real del TMB en la salud publica infantil colombiana.

VI. CONCLUSIONES

El presente estudio permitid caracterizar la implementacion del tamizaje metabolico basico neonatal
en un hospital universitario de referencia en Bogotd, Colombia, evidenciando una buena cobertura
para la prueba de TSH neonatal, pero una menor tasa de toma de muestra para el conjunto de
enfermedades incluidas en el programa. Teniendo en cuenta el nimero de pacientes incluidos en el
estudio y la prevalencia de los EIM en el mundo, es llamativa la proporcioén de resultados anormales
en nuestra poblacion; sin embargo el hallazgo de muestras incompletas, pruebas no realizadas y
escaso seguimiento documentado ante hallazgos positivos plantea desafios relevantes en términos de

calidad, oportunidad y equidad del tamizaje, asi como de confirmacion de estas enfermedades.

Estos hallazgos, analizados en el periodo descrito, subrayan la necesidad de fortalecer los mecanismos

de seguimiento clinico tras encontrar recién nacidos con resultados alterados, estandarizar los



procesos de registro y notificacion, asi como mantener el fortalecimiento de competencias de los
profesionales de salud involucrados en el proceso. Por otro lado, reconociendo los factores externos
que impactan en el desarrollo del Programa, reconocemos la importancia de ampliar la cobertura para
llegar al caracter universal de inclusion de toda la poblacion a nivel nacional, garantizando no solo la
toma de muestra, sino también la interpretacion, confirmacion, seguimiento y manejo oportuno e

integral de los casos confirmados, detectados a partir del tamizaje neonatal.

Finalmente, este estudio aporta informacion valiosa para la evaluacion y mejoramiento continuo del
programa de tamizaje neonatal en Colombia, y puede servir como base para el disefio de estrategias
institucionales y politicas publicas orientadas a optimizar la deteccion precoz de enfermedades

congénitas y metabolicas en el recién nacido.
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VIII. ANEXOS.

Anexo 1. Identificacion y definicion de variables

Nombre de la Definicion operativa Operacionalizacion | Escala de
variable (unidad de medida) | medicion
Edad gestacional al | Semanas de edad gestacional Semanas Razéon
nacimiento definidas por Ballard al momento
del nacimiento
Peso al nacer Valor de peso registrado en la Hoja | Gramos Razén
de Ingreso del Recién Nacido
Consanguinidad Parentesco natural de una persona Si/ Nominal
con otra u otras que descienden de | No
los mismos antepasados.
Tipo de Clasificacion segln régimen del Regimen contributivo / Nominal
aseguramiento Sistema General de Seguridad Regimen especial /
Social en Colombia Regimen subsidiado
Toma de muestra Registrado en notas de enfermeria Si/ Nominal
para TSH neonatal en la historia clinica del recién No
nacido
Resultado de TSH Punto de corte establecido en la Normal / Nominal
neonatal guia de hipotiroidismo congénito Anormal
en 15 mUl/ml
Falla en el registro Identificado por uno de los Si/ Nominal
investigadores que registra los No
datos
Retamizaje Realizacion de tamizaje en Si/ Nominal
poblaciones que cumplan criterios No
para el mismo
Resultado de Punto de corte establecido en la Normal / Nominal
retamizaje guia de hipotiroidismo congénito Anormal
Toma de muestra Registrado en la historia clinica del | Si/ Nominal
paciente No
Edad en el momento | Dias contados a partir de la fechay | Dias Razoén
de la toma hora de nacimiento indicada en la
Historia de Ingreso del recién
nacido
Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
biotinidasa paciente Anormal
actividad
Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
electroforesis de paciente Anormal

hemoglobina




Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
fenilalanina paciente Anormal

cuantitativa

Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
galactosa paciente Anormal

Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
glucosa 6 fosfato paciente Anormal

deshidrogenasa

Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
hidroxiprogesterona | paciente Anormal

17 alfa

Resultado de Registrado en la historia clinica del | Normal Nominal
tripsina paciente Anormal

Retamizaje de Realizacion de tamizaje en Si/ Nominal
prueba positiva poblaciones que cumplan criterios No

para el mismo
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