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TAMIZAJE NEONATAL

Técnica de
aplicacion

TAMIZAJE NEONATAL

¥

Identificar enfermedades

Aplicacion de procedimientos y metabolicas y evitar la

pruebas a todos los recién nacidos jetiea discapacidad fisica. mental
I o muerte prematura
____Diagnésticode: ;
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congénito / \\ R
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Hiperplasia suprarrenal / tipoacusia congenia

congénita

Captacion

Toma de muestra

Registro y envio de
la muestra

Procesamiento de la
muesira

Fenilcetonuria Fibrosis quistica

« Todo neonate nacido en el establecimiento de salud.

» Todo neonato recibido por referencia .

» Todo neonato captado de parto domiciliario.

» Todo neonato independientemente de su procedencia.

+ Todos los establecimientos de salud donde se atiendan partos y captacion de RN

+ En las primeras 48 horas de edad del recién nacido.

+ Se debe asignar la toma de muestra a un profesional con licenciatura en enfermeria
+ El profesional debe verificar que se obtenga una muestra de buena calidad

La toma de muestra y su resultado, serén registradas en la hc del RN.

+ Ficha de registro de Tamizados con el listado de las muestras.

« Tarjetas de pf de cada RN con todos los datos requeridos debidamente llenados.
» Datos de identificacion del establecimiento de salud

« Numero de muestras. Deben llegar antes de los 7 dias.

Para el Tamizaje Neonatal se debe emplear tecnologia automatizada que garantice
un adecuado control de calidad, irazabilidad y reproducibilidad. Se puede obtener
los siguientes resultados: Normal, Indeterminado o Sospechoso

» La correspondencia de la cantidad, datos y codigo de barras de las tarjetas

En cada una de las tarjetas debera verificarse:
J recepcionadas con el listado de Tamizados.

» La calidad de la muestra y solicitar una nueva muestra en caso de ser
inadecuada. Las tarjetas de pf deben ser almacenadas por 05 afios

Manejo y almacenamiento
de la muestra
[ los resultados

horas, , la conducta a seguir sera trasmitida informada a nivel local y regional

Emision y comunicacion de] La emision de resultado y su evaluacion tendran un plazo maximo de 96

La Unidad Local de TMTN debera comunicar inmediatamente a los padres
del RN, cuando los resultados de las muestras son indeterminados o
sospechosos y de ser necesario, tomar una segunda muesira de tamizaje

Segquimiento de casos
indeterminados y
sospechosos

« Los recién nacidos con resultados indeterminados requieren de una
segunda muestra.

« Los recién nacidos con resultados sospechosos requieren estudios de

confirmacion.

La Unidad Evaluadora de Tamizaje Neonatal, establecera el diagnostico definitivo e
indicara el inicio del tratamiento de manera oportuna.



!S|n|oma||co Disgenesia/agenesia tiroidea, - Bajos niveles Tiroxina VO 10-15

HIPOTIROIDISM
O CONGENITO

FIBROSIS QUISTICA

- Coloracién
amarillenta en la piel y
en los ojos (ictericia)
- Llanto con voz ronca
- Poco apetito
- El ombligo sobresale
demasiado (hernia
umbilical)
- Estrefiimiento
- Lentitud en el
crecimiento de los
huesos
» Debilidad muscular
- Falta de energia
- Cara hinchada
- Lengua grande
leo meconial
esteatorrea
ictericia
obstructiva
hipoproteinemia.
Neumonia
sinusitis
cronica
Retraso en el paso
de meconio (> 24-48
h después del parto)
pancreatitis
recurrente o cronica

hipoplasia tiroidea, glandula
tiroidea ectopica

Enfermedad
autosémica recesiva
causada por

mutaciones de ambos
alelos

del gen de la FQ
(cromosoma 7). Delecion -
de tres pares de bases -

que codifican la
fenilalanina.

de glébulos

rojos en la

sangre

(anemia)

Baja

temperatura

corporal

Insuficiencia cardiaca

Bronquiectasia
Infecciones cronicas
Pdlipos nasales.
Neumotdrax.
Insuficiencia
respiratoria.
Diabetes.

Enfermedad hepatica.

Obstruccién intestinal
Osteoporosis

(Mg/kg)/dia (dosis
de inicio

de 37,5 ug una vez
al dia).

Se controlan la
TSHy la T4 libre 2
semanas después
del inicio del
tratamiento y luego
cada 2 semanas
hasta que la TSH
esta normal.

Retrasar o evitar
la afeccion
pulmonar,
promover una
nutricion y

un crecimiento
adecuados, y
tratar las
complicaciones.
Lipasa 1 500 Ul'y
2 500 Ul/kg en
cada comida.
Suplementos de
vitaminas
liposolubles (A, D,
E, K).



ivacaftor dosis
de 150 mg/12 h



HIPERPLASIA
SUPRARRENAL

GALACTOSEMIA

FENILCETONURIA

Alimentacion deficiente

0 vomitos

Deshidratacion: niveles

anormales de sodio y
potasio en la sangre
Ritmo cardiaco
anormal
Virilizacion y
ambiguedad de los
genitales externos en
las nifias recién
nacidas.
|ctericia sin
hepatomegalia y
sepsis neonatal por
Escherichia coll.

Discapacidad
intelectual grave
hiperactividad
extrema alteracion de
la marcha psicosis
olor corporal a raton

Déficit de una de las
enzimas de la via de
biosintesis de los
corticoesteroides(210H)

Déficit de galactosa-1-
fosfato-uridiltransferasa

Trastorno hereditario poco
frecuente que provoca la
acumulacion de un
aminoacido denominado
«fenilalanina» en el
organismo.

Hidrocortisona 10-
20mg/m?/dia 3 veces
al dia
Fludrocortisona 0,05-
0,2mg/dia 1-2 veces
al dia

Suplementos de
cloruro sédico
(primeros meses de

edad) 2-
4mEq/kg/dia En
varias tomas al dia
Hepatomegalia, Dieta sin galactosa
cataratas, retraso del
desarrollo,
insuficiencia ovarica
y sindrome de
Fanconi.
Dario cerebral Restriccion dietética de
irreversible y fenilalanina
discapacidad intelectual Alimentos naturales con
Problemas escasas proteinas

neurologicos, como
convulsiones y
temblores



piel, cabello y color
de ojos mas claros

En el caso de nifios Hidrolizados de

mayores y adultos, proteinas tratados para
problemas de eliminar la fenilalanina
comportamiento,

emocionales y sociales Mezclas de

Problemas aminoacidos

considerables de salud €elementales libres de
y de desarrollo fenilalanina



