EXAMEN

ENFERMEDADES DESCARTADAS VALORES NORMALES

I R!G!N LIDERES EN TAMIZAJE NEONATAL Y CITOGENETICA EN COLOMBIA

OBSERVACIONES

TSH NEONATAL

BIOTINIDASA

HEMOGLOBINOPATIAS

FIBROSIS QUISTICA
(FQ)

GALACTOSA

GLUCOSA 6 FOSFATO
DESHIDROGENASA
( G6PD)

17 OH -
PROGESTERONA
HIPERPLASIA
SUPRARRENAL
CONGENITA ( HSC)

TRASTORNOS
RELACIONADOS CON
AMINOACIDOS

TRASTORNOS DE
OXIDACION DE ACIDOS
GRASOS

TRASTORNOS
RELACIONADOS CON
ACIDOS ORGANICOS

eHipotiroidismo congénito (HC)
< 15 uUl/ml

eHipotiroidismo congénito transitorio

eDeficiencia de Biotinidasa completa

eDeficiencia de Biotinidasa parcial >74 U

ePresencia de hemoglobina S en
estado homocigoto ( Anemia
Falciforme)

eRasgo de hemoglobina S
eRasgo de hemoglobina C
eHemoglobina de Bart’s

e Rasgos de Hemoglobina E

eAlfa talasemia

e Beta Talasemia

eVariantes de Cadena Beta y Alfa

HEMOGLOBINA FA

Fibrosis Quistica IRT < 70 ng/ml

eGalactosemia > 3.5 U/gHb

Deficiencia de Glucosa-6-fosfato-
deshidrogenasa

eHiperplasia Suprarrenal Congénita-
Deficiencia de 21- Hidroxilasa
perdedora de sal
< 30 nmol/L
eHiperplasia Suprarrenal Congénita-
Deficiencia de 21- Hidroxilasa -
virilizante simple

e Argininemia

eAciduria Argininosuccinica (Deficiencia de ASA
Liasa)

© 5-Oxoprolinuria (Aciduria Piroglutamica)
eDeficiencia de Carbamoilfosfato Sintetasa
(Deficiencia de CPS)

e Cistinuria

oCitrulinemia (Deficiencia de ASA Sintetasa)

® Acidemia Isovalérica

eHomocistinuria (HCY)

e Hipermetioninemia

eSindrome de Hiperamonemia, Hiperornitinemia,
Homocitrulinemia (HHH)

 Hisdinemia

eHiperornitinemia con Atrofia de
Circunvoluciones

e Enfermedad de la orina con olor a Jarabe de
Arce (MSUD) Cléasica

eEnfermedad de la orina con olor a Jarabe de
Arce (MSUD) Intermedia

eFenilcetonuria (PKU) Clasica
eHiperfenilalaninemia moderada o benigna
eHiperfenilalaninemia transitoria

eDeficiencia del Cofactor (Biopterina)

e Tirosinosis (Enfermedad de MEDE)
eTirosinemia Neonatal Transitoria

eTirosinemia Tipo |

eTirosinemia Tipo Il

eTirosinemia Tipo Il

NORMALES. TANTO
ACILCARNITINAS COMO
AMINOACIDOS SE
ENCUENTRAN DENTRO DE
RESULTADOS NORMALES

e Defecto de Captacion de Carnitina ( CUD)
aguda

e Defecto de Captacion de Carnitina ( CUD)
crénica

e Deficiencia de L-3 hidroxi-acil-CoA
deshidrogenasa de cadena larga (
LCHAD)

eDeficiencia de Acil-CoA Deshidrogenasa
Mudltiple (MADD o Acidemia Glutérica-Tipo I1)
o Deficiencia de Acil-CoA deshidrogenasa de
cadena media ( MCAD)

e Deficiencia de proteina trifuncional (TFP)

o Deficiencia de Acil-CoA deshidrogenasa de
cadena muy larga ( VLCAD)

NORMALES. TANTO
ACILCARNITINAS COMO
AMINOACIDOS SE
ENCUENTRAN DENTRO DE
RESULTADOS NORMALES

eAcidurfa 3 hidroxi-metilgutarica (HMG)
eAcidemia Glutarica tipo | (GAI)
eAcidemia Isovalérica (IVA)

eDeficiencia de 3-metilcrotonil-Co
CARBOXILASA

(3-MC)

eAcidemia metilmalénica ( MUT)
eDeficiencia de B-cetotiolasa (BKT)
eAcidemia propionca (PROP) Inicio agudo
eAcidemia propionca (PROP) Inicio tardio
eDeficiencia multiple de carboxilasa
(DMC)

® Aciduria malénica

eDeficiencia de 3-Metilcrotonil-CoA
Carboxilasa

(Deficiencia de 3MCC)

eDeficiencia de Isobutiril-CoA
Deshidrogenasa

eDeficiencia de beta tiolasa

NORMALES. TANTO
ACILCARNITINAS COMO
AMINOACIDOS SE
ENCUENTRAN DENTRO DE
RESULTADOS NORMALES

Mas del 95% de los recién nacidos diagnosticados con HC no presentan sintomas al nacer. Su diagndstico temprano y tratamiento adecuado repercute
directamente sobre el desarrollo neurolégico del nifio, ya que su diagndstico tardio provoca retraso mental irreversible. Un bebé que no ha recibido
tratamiento para HC puede presentar ademas hiperbilirrubinemia persistente, edema (hinchazén generalizada), hernia umbilical, fontanelas agrandadas;
posteriormente en forma gradual presentard somnolencia, hipo actividad, dificultades alimentarias, macroglosia, hipotermia, estrefimiento, piel seca y
amarillenta, llanto ronco, palidez, incluso la muerte si no se inicia el tratamiento. Tan pronto es confirmado el HC debe iniciarse tratamiento de reemplazo con
un medicamento llamado Levo tiroxina. Es necesario que el paciente sea tratado y monitoreado por un médico Endocrinélogo pediatra.

Los recién nacidos con deficiencia de Biotinidasa parecen normales al nacer. Esta enfermedad genética se debe una

alteracion en el organismo que impide utilizar la Biotina, una vitamina necesaria para nuestro metabolismo y el adecuado funcionamiento del organismo. Si
no es tratada los pacientes pueden presentar un grave dafo neurolégico irreversible manifestado por hipotonia, retraso en el desarrollo y posterior retraso
mental, convulsiones, pérdida auditiva y ceguera, ademas de conjuntivitis, erupciones cutaneas, caida del cabello y problemas respiratorios. El tratamiento
es simple y requiere dosis diarias de Biotina.

En el periodo neonatal se presenta una transicién de la produccién de hemoglobina fetal primaria (HbF) a la hemoglobina adulta ( HbA). Las enfermedades
asociadas a la produccién de eritrocitos Falciformes ( enfermedades de Hb S, C S/C, S/O y S/D) con frecuencia aparecen durante el primer o segundo
afio de vida y se manifiestan con desarrollo insuficiente, infecciones frecuentes en la infancia, dactilitis dolorosa y palidez. Los heterocigotos ( e]. : Rasgo
de hemoglobina C 0 S ) son portadores sin rasgos clinicos. El Rasgo de hemoglobina C 0 S de un bebé aparece cuando recibe un gen de hemoglobina
normal de un padre y un gen de hemoglobina C o S del otro padre. En algunos casos para confirmar diagnostico se hace estudio de HB a los dos padres.
El gréfico del resultado de la hemoglobina muestra los picos y valores, los porcentajes de cada hemoglobina en el bebé.

El tamizaje inicial neonatal mide el nivel de IRT ( Tripsindgeno inmunoreactivo). Un nivel elevado de IRT, conlleva una evaluacion genética adicional o
anélisis complementarios para confirmar su diagnostico. Esta enfermedad compromete el organismo en general pero especialmente el crecimiento, la
funcion respiratoria y la digestion. Aunque la FQ es una enfermedad multisistémica , la principal causa de morbimortalidad es, en Ulitma instancia, el
compromiso pulmonar. El diagnéstico temprano logra una mejora en la calidad de vida de estos recién nacidos , aplicando tratamientos para combatir las
infecciones del tracto respiratorio y administrando suplementos nutricionales para evitar déficits nutricionales

Consiste en no poder metabolizar la galactosa del aztcar de la leche, La forma clésica de esta enfermedad puede presentar cataratas, cirrosis hepatica,
retardo mental y hasta la muerte si no se trata. El tratamiento consiste en eliminar la galactosa de la dieta, sustituyendo generalmente la leche por
productos de soya.

La glucosa-6-fosfato-deshidrogenasa (G6PD) funciona por todo el cuerpo, pero su deficiencia se observa principalmente en sus efectos sobre los globulos
rojos. Los bebés con deficiencia de glucosa-6-fosfato-deshidrogenasa (G6PD) parecen normales al nacer; posteriormente pueden presentar ictericia
neonatal y hemdlisis , an algunos casos de tal gravedad que puede causar dafios neuroldgicos e incluso la muerte. El tratamiento consiste en evitar diversos
medicamentos que se dan de rutina para las infecciones y enfermedades en general, asi como se requiere una vigilancia de los ingredientes de las
alimentos preparados.

La causa de mas del 90% de los casos de HSC es la reduccion o ausencia de actividad de la enzima

esteroide 21-Hidroxilasa. En los casos graves se provoca una secrecion de aldosterona baja, perdida de sales e hipovolemia, lo cual en combinacién con
la hipotension y la hipoglucemia por deficiencia de cortisol, deriva en la muerte neonatal durante el primer mes de vida si no se reconoce y se trata
adecuadamente. Los bebés con HSC son normales al nacer, en los casos graves la pérdida de sales se hace evidente entre 7-10 dias; a las 2 0 3 semanas
aparecen el desarrollo insuficiente, vomitos inexplicables, dificultades alimentarias, la hipovolemia y los choques. Los bebés femeninos con HSC que no
han recibido tratamiento desarrollan los mismos sintomas, pero causa diversos grados de ambigtedad sexual al nacer.

Las aminoacidurias son Errores Innatos del Metabolismo (EIM), que se caracterizan por el incremento anormal de un amino&cido o de sus productos
intermedios en la sangre y otros tejidos también con un aumento en su excrecion en la orina. Estos trastornos son hereditarios aunque los padres sean
sanos, ya que son recesivos y pueden provocar

retraso mental severo e irreversible e incluso la muerte de los nifios si no se diagnostican y tratan a tiempo, ya que casi siempre pasan inadvertidos durante
los primeros dias de vida. Un diagnéstico temprano proporciona un tratamiento eficaz basado en una restriccion alimentaria que no contenga los
aminoé&cidos que el organismo no puede metabolizar evitando secuelas y permitiendo que el paciente se desarrolle normalmente.

Los defectos de oxidacion de los 4cidos grasos corresponden a un grupo de alteraciones metabdlicas hereditarias que impiden la produccién de energia en
el cuerpo a partir de los lipidos. Clinicamente se expresan con hipoglucemia severa, dafo hepatico severo de forma aguda, aumento del tamarno e
insuficiencia del corazén, deterioro neurolégico y dafio muscular por la incapacidad del organismo de obtener energia de los alimentos. Un diagnéstico
temprano proporciona las medidas terapéuticas que pueden ser nutricionales y farmacolégicas. Una vez establecido el diagnéstico se debe proporcionar
suficiente cantidad de glucosa para evitar los sintomas, siendo fundamental en el periodo neonatal y en las descompensaciones metabdlicas por
infecciones. El tratamiento es facil de aplicar y de bajo costo y consiste en fraccionar la alimentacion para evitar el ayuno prolongado. El pronéstico es
excelente cuando el diagnéstico es oportuno antes del inicio de los sintomas través del andlisis de una muestra de sangre en papel filtro, para el estudio de
acilcarnitinas por espectrometria de masas en tandem e iniciando el fraccionamiento de la dieta inmediatamente.

Las enfermedades relacionadas con los &cidos organicos denominadas Acidemias orgénicas, son un grupo de enfermedades hereditarias que se originan
debido a la imposibilidad del cuerpo de metabolizar algunos componentes de las proteinas presentes en los alimentos por la ausencia o el mal
funcionamiento de ciertas enzimas encargadas de esta funcién, las cuales estan ausentes o no funcionan correctamente. Esto provoca el incremento en la
sangre y el cerebro de sustancias toxicas que originan dafo neuroldgico irreversible e incluso la muerte si no se realiza un diagnéstico y tratamiento
oportuno. Este tratamiento consiste en una simple restriccion en la dieta de las proteinas y el reemplazo de los nutrientes que son deficientes.
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