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Errores Innatos del Metabolismo

» Grupo de enfermedades hereditarias
caracterizadas por la ausencia o
disminucion de la accion de una enzima o
cofactor especifico o de un proceso de
transporte.



Complicaciones

 Muerte
e Retraso mental
 Otras discapacidades



Clasificacion de los EIM

e Grupo I: Por acumulacion de moléculas
* Grupo IlI: Por toxicidad de moléculas pequenas

e Grupo Ill: Por defectos en la produccion o en la
utilizacion de energia



5 Presentacion de la Enfermedad

1.-Sintomas agudos en el periodo neonatal
2.-Sintomas de aparicion tardia

3.-Sintomas generales cronicos y progresivos
4.-Sintomas caracteristicos y permanentes
5.-Malformaciones congénitas



- Presentacion de la Enfermedad

1.-Sintomas agudos en el periodo neonatal

Retraso en el crecimiento, hepatomegalia, cataratas,
dismorfias, sordera, hipotonia o hipertonia, ictericia,
vomito, acidosis recurrente, diarrea, letargia o coma,
dificultad respiratoria, crisis convulsivas, deterioro
neurologico.



Objetivos

 Detectar tempranamente los nifnos con
errores del metabolismo.

* Proporcionar el tratamiento adecuado y el
CoNsejo geneético.

e Conocer la incidencia de errores del
metabolismo en nuestra poblacion.



Tamiz Neonatal (TN)

e Es un estudio para seleccionar, identificar y
clasificar enfermedades en el recién nacido
como los errores del metabolismo.



TN
Objetivo:

Descubrir y tratar oportunamente
enfermedades graves e irreversibles
que clinicamente resulta dificil

su deteccion.



TN : Sistema Integral

« Se iImplementa un control de calidad desde
la puncion del recién nacido hasta el
tratamiento y neurodesarrollo de los casos
posItivos



- Tarjeta de Guthrie

Absorcién de gota de sangre Lineas discontinuas, para
(50 pL, en 8.55 seg) evitar la formacién de pozos

ZS A

' / b @ Tinta indeleble
fo<et ) /

LOTE W-941/98
Nombre de la Madre NO [ 90603

Algodon 100% puro

Contenido promedio
de suero: 1.495 ulL
en un disco de 3 mm

Grosor de 0.5 mm Fuerza de peso
(resistencia) de 1.54

Ib/pulg’

. Caracterfsticas de la tarjeta de Guthrie o papel filtro para el tamiz neonatal.




Dirigido a:

» Recién nacidos del area de cuneros
» Ninos con sospecha
* Neonatos que acuden a consulta externa



Campos de deteccion

Neonatologia

Unidad de Cuidados Intensivos
Urgencias Pediatria

Lactantes

Consulta # 14
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-Reporte Normal

DEPTO. DE GENETICA Y DEFECTOS CONGENITOS
{f FACULTAD DE MEDICINA
LANL

TAMIZ METABOLICO NEONATAL AMPLIADO

No. de toma 1° muestra

{0, de folio DGDC: 280 No. de control externo: 28416
exo del producto M Fe. Nac.: 30/07/03 N. de la madre: Esperanza Reyes Sanchez
rocedencia: C #14 Neo Fecha de recepeién: 20/08/03 Fecha de reporte: 29-Ago-03

RESULTADOS

sporfil de acilearnitinas: Normal  (Dentro del rango de referencia para los valores normales en nuestra poblacion)

«perfil de aminoacidos: Normal  (Dentre del rango de referencia para las valares normales en nuestra poblacion)

Galactosa total: 5.3 mg/dl (Menor de 8.5 mg/dl) *\er al reverso
Realizd: ; J
~") \
1\
'[:}'[“H Ma. del Rosario Torres 5. Ave. Franetsco | Madero y Eduardo Aguime P

1 ! 1 . y C ~al. Mitras Centro, Montemrey, N.L., 04460
OCB Ma. del Con: - Lol : s
JCE del Consuelo Ruiz H, el 8328.4050 ext. 2649 Tel.Fax: §348-1509



-Reporte Normal
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Reporte Alterado

e Alerta

e Urgente



Resultados

 Se revisaron los datos de pacientes
tamizados en el periodo de julio del 2002 a
agosto del 2003



Programa de Deteccion EIM
Julio del 2002 a Agosto del 2003
Total pacientes tamizados------ 4234

Normales------ 949%
Alterados------- 6%



Del total de Muestras 4374

e 5404 Tomas de 1ra. Vez
e 46% Tomas Subsecuentes



Tamiz con R Normal

e Se Informa el resultado al familiar durante
su cita a consulta en control del nino sano o
en cuanto sea solicitado.



Tamiz alterados 258

142 Casos se normalizaron  55%
81 Casos se perdieron 31%
30 Casos en observacion 12%
5 Casos confirmados 2%



Casos gue se normalizaron 142

e 2da. Muestra------- 40%
e 3er. Muestra------- 8 %
e 4ta. Muestra------- 3 %
e 5ta. o mas ------- 1.5%

* por lo tanto se dieron de alta



Casos perdidos 81 (31%)

[ fallecieron

6 Referidos

3 Foraneos

64 Sin localizar



Casos en observacion 30 (12%)

e Se Integran al programa de C.N.S.
Monitoreando su evolucion clinica y toma
de muestras



Casos confirmados 5 (2%)

e Son valorados directamente por el Pediatra
responsable del programa y Nutricion
Clinica e integrados al programa de
Estimulacion Temprana



Nuestra Participacion

e Etapa de Deteccion
« Etapa de Resultados

o Etapa de Control y Seguimiento



Etapa de Resultados

Clasifica los R

Vacia los R Normales en la Hoja de
Registro diario

Archiva R
Proporciona R solicitados



Etapa de Resultados

R Alterados
Valoracién
Revision de Expediente

Coordinacion con Pediatra responsable y
resto del equipo de salud

Inicia Tramite de localizacion
Programacion de citas para repetir examen



Etapa de Resultados

Atender personalmente al paciente el dia de la cita

Establecer una relacion de empatia y dejar una
Imagen de confianza y apoyo

Valorar al nino para repetir la toma de la muestra

Asegurarse de despertar el interés de los padres
por el programa



Etapa de Control y Seguimiento

Integracion al Programa de CNSy ETD

« Valoracion Pediatrica

» Valoracion del Desarrollo

» Valoracion Nutriologica

e Valoracion por Trabajo Social



Control y Seguimiento

Valoracion Pediatrica

Realiza la Historia Clinica con el objeto de
Identificar datos clinicos que se relacionen
con los datos del resultado alterado y
monitoreo continuo con examenes
pertinentes.



Control y Seguimiento
Programa de CNS Y ETD

Valora el R alterado
Valoracion Fisica
Blsqueda intencionada de sintomas

Analiza antecedentes de importancia del
expediente o por Interrogatorio



Control y Seguimiento

Examenes de Control
Emisiones Otoacustica o PEA
Tamiz Neonatal ( PT, EIM)
Valoracion Oftamologica o PEV
Determinacion de Bilis
BH EGO



Control y Seguimiento

Programa de CNSy ETD

Coordinacion estrecha con el equipo de
salud vy realiza las referencias necesarias
para el logro de los objetivos en la
deteccion de errores del metabolismo



CONCLUSIONES
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