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PROLOGO

Este manual pretende establecer criterios técnicos, operativos y administrativos de las
actividades desarrolladas por los laboratorios que participan en el programa de tamizaje
neonatal en el territorio nacional. Es una guia para los laboratorios considerando la
relevancia del tamizaje neonatal como intervencién en salud publica, que permite el
diagnostico oportuno y manejo adecuado de condiciones patolégicas de interés desde una
sospecha temprana.

Entonces en este documento se abordan temas sobre la toma de la muestra, manejo pre
analitico, analitico y post analitico de la misma, asi como otros aspectos a considerar y
responsabilidades de los laboratorios en las actividades del Programa de Tamizaje
Neonatal.

Al final se adjuntan varios anexos de gran utilidad, puesto que recogen las respuestas a
dudas que se han presentado a lo largo de varios afios de tamizaje neonatal en el pais y
es un aporte para quienes apenas llegan a trabajar en esta area. También se presenta el
anexo 6 sobre la toma de muestra de sangre de taloén, que es pertinente para la nueva era
del tamizaje neonatal que recién comienza en Colombia para implementar el tamizaje
bésico y ampliado de acuerdo con la Ley 1980 de 2019.

Es un documento sencillo de leer, que sera de utilidad para el lector en muchas situaciones
de duda en la préctica rutinaria y encontrara orientacion para resolver otros inconvenientes
menos comunes, que no son preguntas de todos los dias, pero también se presentan. La
actualizacion obedece a la necesidad de desarrollar las actividades de tamizaje neonatal
en el pais de acuerdo con el marco normativo vigente dado por la Ley 1980 de 2019, por
medio de la cual se crea el programa de tamizaje neonatal en Colombia.
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INTRODUCCION

Los Objetivos de Desarrollo Sostenible (ODS) adoptados por las Naciones Unidas en 2015
se elaboraron con miras a promover la salud y el bienestar de todos los nifios. EI ODS 3.2.1
“consiste en poner fin a las muertes evitables de recién nacidos y de nifios menores de 5
afios de aqui a 2030”. En todo el mundo las malformaciones congénitas, ademas de otras
enfermedades, siguen siendo una de las principales causas de defuncion de nifios menores
de cinco afios. El acceso a intervenciones que salvan vidas incluidos los cuidados
postnatales, como la realizacién del examen fisico de todos los recién nacidos y el tamizaje
neonatal basico y ampliado en proceso de instauracién, constituyen avances en la
prevencién de las anomalias congénitas y por lo mismo, la disminucién de la mortalidad en
los recién nacidos y menores de 5 afios en Colombia.

En 2015, la ONU aprobé la Agenda 2030 sobre el Desarrollo Sostenible, una oportunidad
para que los paises aborden una nueva linea de trabajo con la cual mejorar la calidad de
vida de todos. El objetivo nimero 3, relacionado con salud y bienestar tiene como una de
sus metas para el 2030 poner fin a las muertes evitables de recién nacidos y de nifios
menores de 5 afos, logrando que todos los paises intenten reducir la mortalidad neonatal
al menos hasta 12 por cada 1.000 nacidos vivos, y la mortalidad de nifios menores de 5
aflos al menos hasta 25 por cada 1.000 nacidos vivos. Ademas, porque a medida que se
tiene éxito en las coberturas de vacunacion y se reduce la mortalidad infantil por causas
infecciosas, surgen como objeto de prevencion las anomalias congénitas, las cuales segun
el reporte de indicadores basicos de salud 2021 publicado por el Ministerio de Salud y
Proteccion Social para el afio 2019 fueron la primera causa de muerte en menores de 1 afio
y entre 1y 4 afios de edad (1), muchas de ellas evitables como en el caso de las condiciones
metabdlicas que responden a tratamientos especificos.

Los errores innatos del metabolismo (EIM), ademas de contribuir a la mortalidad, generan
discapacidad cuando no son tratadas a tiempo. Desde el enfoque de la equidad, el Plan
Decenal de Salud Publica plantea evitar la discapacidad. Una forma de contribuir a ello es
identificar tempranamente las enfermedades mediante el tamizaje neonatal. En forma
general las anomalias congénitas contribuyen a la discapacidad y a la carga de enfermedad
con un porcentaje de incapacidad alto porque afectan el desarrollo del sistema nervioso
central, desde el periodo embrionario y contintia hasta el final de la vida. Tomando como
ejemplo la fenilcetonuria, esta enfermedad aporta una carga de afios de vida impedida que
se refiere al tiempo promedio entre la aparicion de la patologia incapacitante y la muerte,
(AVI) de 40 afios por cada caso y con un 95% de incapacidad, que en total causan 31.8
afios de vida util potencial perdidos (AVPP) (2). Si esta cifra se multiplica por los casos
prevalentes (1 por cada 10000 nacimientos) y se hace para todos los EIM objeto del
tamizaje, se encuentra que son varios cientos de miles de afios AVPP, evitados cuando el
tamizaje es efectivo, lo cual quiere decir que se provee tratamiento util y oportuno al
paciente (3).

De esta forma el tamizaje neonatal contribuye a reducir la mortalidad infantil y contribuye a
reducir la discapacidad, con afecciones en el desarrollo fisico o mental, que compromete
habilidades en las areas fisica, cognitiva y sensorial. El costo social es alto por el impacto
negativo sobre la calidad de vida del nifio, la dindmica de su familia y la comunidad (4). De
manera consistente, el Plan Decenal de Salud Publica (PDSP) 2012 — 2021 plante6 cero
tolerancias frente a la mortalidad, morbilidad y discapacidad evitable.
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ABREVIATURAS

AVPP Afos de Vida Util Potencial Perdidos

CDC Centros para el Control y la Prevencion de Enfermedades
DRSP Direccion Redes en Salud Puablica

EPS Empresa Promotora de Salud

EAPB Empresa Administradora de Plan de Beneficios
EIM Error innato del metabolismo

LNR Laboratorio Nacional de Referencia

MSPS Ministerio de Salud y Proteccion Social

OMS Organizacién Mundial de la Salud

PKU Fenilcetonuria

TSH Hormona estimulante de la tiroides

TZN Tamizaje Neonatal

SIVIGILA Sistema de vigilancia en salud publica

MARCO NORMATIVO PARA EL TAMIZAJE NEONATAL

LEY 1980 DE 2019

El tamizaje neonatal quedé definido como un derecho del recién nacido en la Ley 1980 de
2019, que tiene por objeto regular y ampliar la practica del tamizaje neonatal en Colombia.
Indica que de manera progresiva y de acuerdo con la disponibilidad de recursos, el
Gobierno nacional definira las pruebas a incluirse en el programa de tamizaje neonatal, el
cual como minimo garantizara como punto de partida las correspondientes al tamizaje
neonatal basico.

En esta misma Ley se define que el tamizaje neonatal basico incluye, las pruebas de
hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quistica, hiperplasia
suprarrenal congénita, déficit de biotinidasa y defectos de la hemoglobina. Con este
contexto normativo, es responsabilidad de los laboratorios mantenerse atentos a los
avances progresivos en la inclusién de estas patologias a los programas de evaluacion
externa del desempefio en tamizaje neonatal, asi como implementar los puntos de corte
para la interpretacién de los resultados, inicialmente de acuerdo con los reportes de la
literatura y concertados en mesa de trabajos con expertos. Es posible, que posteriormente
los puntos de corte sean ajustados de acuerdo con los datos generados de la propia
poblacion.

Segun el Articulo 7, Deberes de los laboratorios de tamizaje neonatal, los laboratorios que
realicen en Colombia pruebas de tamizaje neonatal, pruebas diagndsticas con ADN y
pruebas diagnosticas para las enfermedades raras, publicadas en el listado oficial del
MSPS, deberéan atender los lineamientos incluidos los programas de evaluacion externa de
desempefio, como Centro Nacional Coordinador del Tamizaje Neonatal, para la realizacion
de pruebas de tamizaje neonatal, y adicionalmente acreditarse como laboratorio de tamizaje
neonatal ante el Organismo Nacional de Acreditacion de Colombia — ONAC.

Hay leyes, decretos, resoluciones y sentencias que en conjunto forman un paquete
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normativo suficientemente sélido para establecer la Politica de Tamizaje, que garantice el
desarrollo de ese derecho. Los principales documentos son:

Constitucion Politica de Colombia 1991: El Estado tiene la funcion de ser garante de
derechos, con mencion especial a la garantia de derechos de las gestantes, nifias y nifios.

Ley 100 de 1993: norma el Sistema de seguridad social integral, Obliga a las Empresas
Administradoras de Planes de Beneficios (EAPB) del régimen contributivo y subsidiado a la
garantia de servicios, medicamentos y laboratorios incluidos en el Plan Obligatorio de Salud
y a la garantia de una red de prestacion de servicios suficiente y asequible a sus usuarios.

Acuerdo 117 de 1998: Por el cual se establece el obligatorio cumplimiento de las
actividades, procedimientos e intervenciones de demanda inducida y la atencion de
enfermedades de interés en salud publica.

Resolucion 00412 de 2000: la guia de atencién del parto especifica como una actividad de
obligatorio cumplimiento, la toma de muestra de sangre del cordén umbilical para la
cuantificacion de la hormona estimulante de la tiroides (TSH), conel fin de tamizar al recién
nacido para el Hipotiroidismo Congénito, y también contiene la norma técnica para la
deteccién temprana de las alteraciones de crecimiento y desarrollo en el menor de 10 afios,
gue define el conjunto de actividades, procedimientos e intervenciones dirigidas a esta
poblacion, mediante las cuales se garantiza su atencion periodica y sistematica, con el
propésito de detectar oportunamente la enfermedad, facilitar su diagndstico y tratamiento,
reducir la duracion de la enfermedad, evitar secuelas, disminuir la incapacidad y prevenir la
muerte.

Resolucion 3384 de 2000: Define las actividades minimas que las entidades
aseguradoras, Empresas Promotoras de Salud (EPS) y Administradora de Régimen
Subsidiado (ARS), deben garantizar a sus afiliados a partir del 1 de abril de 2001.

Ley 715 de 2002: Por la cual se dictan normas organicas en materia de recursos y
competencias de conformidad con los articulos 151, 288, 356 y 357 (Acto Legislativo 01 de
2001) de la Constitucién Politica y se dictan otras disposiciones para organizar la prestacion
de los servicios de educacion y salud, entre otros. Decreto Unico reglamentario del sector
salud y proteccion social 780 de 2016 que compila y simplifica todas las normas
reglamentarias preexistentes en el sector de la salud, Decreto 3518 de 2006: “Por el cual
se crea y reglamenta el Sistema de Vigilancia en Salud Publica y se dictan otras
disposiciones”.

Ley 1098 de 2006: “Ley de Infancia y La Adolescencia”. Garantiza los derechos de nifios,
nifias y adolescentes, en un contexto de proteccion en todos los ambitos del ser humano.
Se refiere especificamente al derecho de los nifios y nifias, a que se les brinde el acceso a
los examenes de diagndstico, prevencion, seguimiento y tratamiento de los problemas
congeénitos y lo mismo aplica para la prevencion de la discapacidad.

Decreto 4747 del 2007. Obliga a la atencidn integral sin barreras y garantia de servicios de
salud, donde los trdmites administrativos se hacen directamente entrelas Instituciones
prestadoras de servicios de salud y las Entidades responsables del Pago de servicios de
salud (EPS subsidiado y contributivo, Fondos locales y departamentales de salud, otros
regimenes).
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Sentencia T-760 de 2008 Corte Constitucional: Obliga a la garantia al derecho a la salud
a cualquier colombiano tanto POS como No POS.

Ley 1392 de 2010: Por medio de la cual se reconocen las enfermedades huérfanas como
de especial interés y se adoptan normas tendientes a garantizar la proteccién social por
parte del Estado colombiano a la poblacion que padece de enfermedades huérfanas y sus
cuidadores.

Acuerdo 29 de 2011: Por el cual se sustituye el Acuerdo 028 de 2011 que define, aclara 'y
actualiza integralmente el Plan Obligatorio de Salud. Contempla los medicamentos para el
tratamiento del Hipotiroidismo Congénito, dentro del Plan Obligatorio de Salud POS, tanto
del régimen contributivo, como del régimen subsidiado.

Plan Decenal de Salud Publica 2012-2021: PDSP: es una expresion concreta de una
politica publica de Estado, que reconoce la salud como un derecho humano
interdependiente con otros y como dimensién central del desarrollo humano.

Guia de atencion integral del recién nacido sano de 2012. Se considera deseable que
haya una persona entrenada para hacer acompafiamiento en el proceso de lactancia,
tamizaje del recién nacido y cuidado de la madre y el nifio que pueda hacer visitas
domiciliarias el tercer dia postparto. Al alta hospitalaria post parto se debe listar informacion
sobre pruebas de tamizaje auditivo y metabdlico.

Guia de préctica clinica. Deteccién de anomalias congénitas en el recién nacido de
2013: Sistema General de Seguridad Social en Salud — Colombia. Parauso de profesionales
de salud 2013 — Guia No. 03. Establece recomendaciones para el tamizaje de EIM en
neonatos.

Resolucion 3280 de 2018. Por medio de la cual se adoptan los lineamientos técnicos y
operativos de la Ruta Integral de Atencion para la Promocién y Mantenimiento de la Salud
y la Ruta Integral de Atencion en Salud para la Poblacién Materno Perinatal y se establecen
las directrices para su operacion.

Ley 1980 de 2019. Por medio de la cual se crea el programa de tamizaje neonatal en
Colombia: Regula y amplia la préactica del tamizaje neonatal en Colombia.

A este marco juridico se agrega el desarrollo tecnoldgico para el tamizaje neonatal con
técnicas de laboratorio de complejidad como la espectrometria de masas en tandem vy el
desarrollo de intervenciones para el manejo de enfermedades metabdlicas para las cuales
ya hay tratamientos disponibles en nuestro pais.

Por lo tanto, el tamizaje neonatal masivo es necesario para todo recién nacido, si se
pretende reducir la discapacidad y mejorar los indicadores de morbilidad y mortalidad
perinatal. Por su lado la ley 1392 de 2010, ley de enfermedades huérfanas, se enfoca en el
reconocimiento de estas, y en las normas de proteccién para las personas que las padecen,
para facilitar su manejo clinico y tratamiento.

En resumen, la normatividad en Colombia reconoce el derecho de los nifios al tamizaje
neonatal y define las herramientas para hacerlo una realidad.
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PROCESO DE TAMIZAJE NEONATAL

El concepto de tamizaje neonatal en salud publica

En 1972 el médico Canadiense Jean Louis Dussault present6 al club de Investigadores de
Quebec (CRCQ) la idea de realizar el tamizaje de Hipotiroidismo Congénito en los recién
nacidos, en la muestra de sangre seca recogida en papel filtro, midiendo la TSH, que habia
definido como un indicador de déficit en la funcién tiroidea (5)

Sin embargo, el tamizaje masivo neonatal comenz6 con el ensayo de Guthrie en 1961 en
Rochester, NY., para tamizar la enfermedad de fenilcetonuria (PKU) y después en 1962 con
un ensayo que involucré 29 estados de la Unibn Americana hasta que en 1965 se decreto
su obligatoriedad en el estado de Nueva York, siendo éste el origen de la historia del
diagndstico temprano de los EIM (6). La PKU fue descrita aproximadamente 30 afios antes,
en 1934 por Folling, en dos nifios canadienses que tenian un olor caracteristico que llamé
la atencién de la mama. Ambos nifios tenian retardo mental, y el problema era la
acumulacién de acido fenilpiravico por un problema en la via metabdlica de la fenilalanina,
gue después se comprobd era por la falta de la enzima fenil alanina hidroxilasa (7). La
consecuencia para el individuo es que acumula fenilalanina en sangre y excretan
cantidades elevadas de acido fenilpiravico. Guthrie desarroll6 la metodologia para
identificar la enfermedad mediante un ensayo de inhibicién bacteriana, utilizando el B.
subtillis. En el ensayo, la bacteria crece proporcionalmente a la cantidad de fenilalanina que
haya en el medio, proporcionada por la sangre del bebé. El método es sencillo y econdémico,
y permite realizar el examen a muchos nifios simultaneamente, con la sensibilidad
necesaria para no tener falsos negativos. De esa manera se origind la estrategia del
tamizaje neonatal, que sigue teniendo varios de los componentes que Guthrie ided, como
establecer un punto de corte para el valor de riesgo o “cut off’ que permite definir el limite
para diferenciar los normales de los positivos. Ademas, aport6 la idea de tomar la muestra
de sangre del talon del recién nacido en un papel de filtro, que luego se dejaba secar y era
muy féacil de transportar y manipular. Esta es la metodologia que se aplicé al primer
programa de tamizaje masivo neonatal, un nuevo paradigma en la historia de la medicina,
para la prevenciéon y la salud publica. Hoy se sigue usando este mismo principio para el
tamizaje neonatal de los EIM, aunque con otras metodologias analiticas mas complejas.

Lo que plantedé Dussault diez afios después fue hacer un programa similar para el
hipotiroidismo congénito, que a diferencia de la PKU representa una alteracion metabdlica
en la glandula tiroides, que conlleva a un déficit de la hormona tiroidea por un error que
puede ser genético o de otro origen, y la consecuencia es fatal para el desarrollo del nifio
(8). Desde este punto de vista, la clave del éxito de los tamizajes planteados es que en
ambos casos se logra tener un gran impacto en la salud puablica por la prevencion de
mortalidad infantil y prevencién de mudltiples morbilidades y discapacidad, ademas ha
permitido que se mantengan en el tiempo y cada vez se amplié la estrategia a mas
enfermedades.

Para el tamizaje neonatal, la metodologia analitica varia de acuerdo con la enfermedad,
pero las pruebas deben cumplir unos criterios de factibilidad, por ejemplo, deben ser
técnicas que permitan tener una sensibilidad muy alta, con muy poco lugar a falsos
negativos y también deben ser lo suficientemente especificas para no permitir que el
namero de falsos positivos sea demasiado elevado, tanto que haga impractica su
realizacién por exceso de confirmaciones.
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De esta manera, desde hace mas de 20 afios se viene realizando en Colombia el tamizaje
de hipotiroidismo congénito, en el cual se mide la concentracién en sangre de la tirotropina
que es la TSH, mediante una técnica analitica instrumental, fundamentada en la deteccion
de un anticuerpo marcado que se dirige contra la hormona. Inicialmente se marcaba con
yodo radioactivo para el Radioinmunoensayo (RIA) (9), pero se ha sustituido por marcacién
con fluorocromos, con similar sensibilidad y especificidad en ensayos inmunoenziméticos
(ELISA). Otros factores inciden en la especificidad, que se ve afectada por interferencias
por ejemplo anticuerpos maternos o auto anticuerpos contra la hormona TSH, factor
reumatoide, anticuerpos halterdfilos, anticuerpos contra los anticuerpos del kit de ensayo,
generalmente de ratdn, pero estos y otros factores pueden ser controlados en alguna
medida (10), por ejemplo, en los ensayos Inmunométricos se obtiene mayor especificidad,
que en los andlisis competitivos. El tamizaje neonatal como estrategia de salud publica,
tiene muchas variaciones, que de acuerdo con los ejemplos vistos pueden incluir una o mas
enfermedades, pueden tener técnicas diferentes aun para la misma enfermedad y el
impacto en la poblacién es diferente para cada pais o region de acuerdo con su base
genética. La ley 1980 de 2019 incluye otras patologias ademas del hipotiroidismo congénito
en el tamizaje neonatal basico para nuestro pais.

Para implementar el tamizaje neonatal de una enfermedad se deben cumplir los criterios
adoptados por la Organizacion Mundial de La Salud (OMS) (11), que fueron propuestos en
1968 por Wilson y Jungner, los cuales han sido revisados (12), con un nuevo enfoque
(Tabla 1), que facilita cumplir con las metas del milenio y con el plan decenal.

Tabla 1. Criterios de Jungner y Wilson, y criterios actualizados para
incluir una enfermedad en el tamizaje neonatal

Criterios de Wilson y Jungner Criterios emergentes (actuales)
La condicibn tamizada debe ser un | El programa de tamizaje debe responder a
problema importante de salud. una necesidad reconocida.
Debe haber un tratamiento aceptado para | Los objetivos del tamizaje deben estar
el paciente con la enfermedad. definidos desde el inicio.

Debe haber instalaciones disponibles

) L . : La poblacion blanca debe estar definida
para el diagndstico y tratamiento.

Debe haber una etapa de latencia | Debe haber suficiente evidencia cientifica
reconaocible o sintomatica temprana de la efectividad del programa.

El programa debe integrar educacion,

Debe haber un test 0 examen disponible. : O o 2
laboratorio, manejo clinico y administracion.

Debe haber aseguramiento de calidad con
mecanismos para minimizar riesgos
potenciales del tamizaje.

El test debe ser aceptable para la
poblacion.

La historia natural de la condicién, incluido
el desarrollo de latencia aenfermedad
declarada, debe ser adecuadamente
entendida.

El programa debe asegurar consentimiento
informado, confidencialidad y respeto por la
autonomia.
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Criterios de Wilson y Jungner Criterios emergentes (actuales)

Debe haber una politica de acuerdo con | EI programa debe promover equidad y
quienes van a ser tratados como | acceso al tamizaje para toda la poblacion
pacientes. blanco.

El costo de identificar un caso, incluyendo
diagnéstico y tratamiento del paciente
diagnosticado, debe ser econOmicamente | La evaluacion del programa debe ser
balanceado en relacién con los posibles | planeada desde el inicio.

gastos incurridos en el cuidado médico
total.

Debe ser un proceso continuo y no un
esfuerzo de un proyecto puntual.“Once
and for all”.

Los beneficios del tamizaje deben
sobrepasar el riesgo.

OBJETIVO DEL TAMIZAJE NEONATAL

El objetivo del tamizaje neonatal es detectar las enfermedades al momento del nacimiento,
para desarrollar las acciones pertinentes que conduzcan a la disminucion de la
discapacidad, la morbilidad y la mortalidad por tal evento, mediante el inicio del tratamiento
en forma adecuada y oportuna.

COMPONENTES DEL TAMIZAJE NEONATAL
Toma de muestra

La Guia de préctica clinica para la deteccion de anomalias congénitas en el recién nacido
de 2013, establece que la tamizacion universal para EIM debe realizarse entre las 48 'y 72
horas de vida. Una vez el neonato haya recibido alimentacién, se tomara una muestra tnica
para la tamizacion metabdlica, tanto para hipotiroidismo congénito como para los EIM,
proceso que se realiza con la muestra de sangre de talén (13).

Como se menciond previamente, en Colombia se inici6 el tamizaje neonatal para
hipotiroidismo congénito en el afio 2000, por lo cual en forma similar a lo que sucede en
otros paises de Latinoamérica, se adopto la recomendacion de tomar la muestra de sangre
a partir del cordon umbilical, por razones diversas que esencialmente convergen en la
necesidad de facilitar el proceso de tomar las muestras, por menor costo, por facilidad en
la oportunidad de acceso, (Anexo 1), por facilidad en el procedimiento mismo que no
requiere al bebé, incluso por facilidad en el consentimiento y otras razones, que han
permitido una cobertura para el pais, tan alta como la que han logrado otros paises
con mayor tiempo y experiencia en el tamizaje, sin embargo, se debe considerar la
necesidad de la muestra de sangre talon con la implementacién progresiva del tamizaje
neonatal basico y ampliado, de acuerdo con la Ley 1980 de 2019 (14) y con la Resolucién
3280 de 2018 (15).

Actualmente por la normatividad ya mencionada, los nifios deben tener acceso al tamizaje

bésico y progresivamente al tamizaje ampliado para el diagnéstico de otras enfermedades,
por lo cual es necesario tomar la muestra de sangre de talon, tal como lo recomienda la
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Guia de practica clinica para la Deteccion de anomalias congénitas en el recién nacido.

La consideracion que se hace sobre los dos tipos de muestra es que se debe seguir
tomando la muestra de sangre de cordén umbilical para TSH con el fin de no afectar los
niveles logrados de cobertura.En las situaciones donde esté programado hacer el tamizaje
basico, indica la toma de muestra de sangre de talén del recién nacido, antes del alta
hospitalaria, lo cual también aplica para el tamizaje ampliado.

Consideraciones éticas

La toma de muestra de sangre de cordon umbilical para tamizaje de hipotiroidismo
congénito hace parte de la atencion del recién nacido, por lo cual el consentimiento de la
madre al ingreso hospitalario es suficiente. A diferencia de esto, para el procedimiento de
toma de muestra de sangre de taldn, si se requiere un consentimiento informado especifico
e individualizado y adecuadamente explicado a la madre antes de tomar la muestra (Anexo
2).

El consentimiento informado que la madre debera autorizar, o el padre si existe alguna
razoén para que la madre no lo pueda firmar, explicara en detalle tanto en forma de
conversatorio como en forma escrita en el propio documento, en que consiste un tamizaje
neonatal, en términos sencillos y sobre todo se le explicard cuales, y que tipo de
enfermedades se le van a informar, para que tenga claro el alcance de la prueba.

El personal de salud debe hacer la descripcién del procedimiento de la toma de muestra de
sangre de talon del bebé, el manejo que se le va a dar a la muestra, la naturaleza del
examen Yy los posibles resultados, con las implicaciones segin sea normal o probable.
También indicard qué sucede con un resultado inicial probable, la posibilidad de falsos
positivos y explicara sobre el proceso a seguir y el grado de compromiso en el
acompafiamiento en caso de que el resultado sea positivo. También se explicaran los
alcances del examen y el impacto para el beneficio del hijo.

Calidad de la muestra

La calidad de la muestra debe ser la prioridad para que el tamizaje neonatal sea eficaz. Los
especimenes de gotas de sangre seca son el fundamento de los programas de tamizaje
neonatal para las EIM en general, en el tamizaje basico y ampliado, son el punto de partida
para la efectividad de estos programas de salud publica, que dependen ademas de las
muestras adecuadas, del envio oportuno y analisis correcto de las mismas.

Los especimenes o muestras técnicamente insatisfactorias, con mala calidad sea por
insuficiencia, hemolisis, coagulacion, sobresaturacion o demas causas de rechazo de
acuerdo con las recomendaciones de calidad de la muestra, NO deberan ser procesadas
ya que pueden dar origen a resultados invalidos. Si la muestra es de mala calidad, se debe
tomar inmediatamente otra muestra en otra tarjeta y que cumpla con los criterios.

En la verificacion de la calidad de la muestra, se deben seguir los parametros establecidos
por el Instituto Nacional de Salud (Anexo 3). Es responsabilidad de la enfermera que toma
la muestra, de la bacteridloga que remite al laboratorio de tamizaje y del profesional que
analiza la muestra, exigir siempre una muestra de buena calidad, dejando la evidencia.
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Oportunidad en latoma de muestra

Para sangre de cordon umbilical la muestra debe ser tomada en los primeros veinte minutos
después del pinzamiento, la tarjeta de toma debe ser colocada de inmediato en el soporte
de secado en las condiciones especificadas para garantizar la calidad de la muestra, y en
el curso de las siguientes tres horas debe ser entregada al laboratorio clinico. Ambas
actividades, es decir la toma de muestra y la entrega al laboratorio clinico deben quedar
documentadas en el libro de registro de tamizaje neonatal de la sala de parto e historia
clinica.

Para sangre de talon del recién nacido, se recomienda tomar la muestra luego de las
primeras 24 horas de nacido, después de haber tenido lactancia, tanto para estudio de
tamizaje neonatal basico o ampliado por espectrometria de masas en tandem (MS/MS), y
de acuerdo con la atencion de los criterios de progresividad. Esta recomendacion se ajusta
a lo dispuesto por la Resolucién 3280 de 2018 del Ministerio de Salud y Proteccion Social,
“por medio de la cual se adoptan los lineamientos técnicos y operativos de la Ruta Integral
de Atencién para la Promocién y Mantenimiento de la salud y la Ruta Integral de Atencion
en Salud para la Poblacion Materno Perinatal y se establecen las directrices para su
operacion”. La resolucion 3280 de 2018 establece los cuidados durante las primeras 24
horas de vida del recién nacido, incluyendo la vigilancia de la realizacion del tamizaje
neonatal. Indica, que para la decision del egreso hospitalario, se debe dar salida al recién
nacido sano y sin factores de riesgo después de 24 horas post parto o de tratarse de
nacimientos por cesarea o recién nacidos con factores de riesgo la salida debe ser luego
de 48 horas de vida, siempre que se cumpla con criterios de egreso. Estos tiempos se
consideran necesarios para el cuidado inicial del recién nacido, atencién que incluye la
realizacion de las pruebas de tamizaje neonatal. La conveniencia de esta muestra ha sido
analizada, y se adapta a la estancia postparto. Se deben seguir las mismas precauciones
mencionadas para sangre de corddn, esto es, colocarlas en el soporte de muestras de
manera que la calidad de la misma no se afecte durante el secado y en las siguientes tres
horas entregarlas al laboratorio clinico de la IPS, dejando evidencia de la toma de muestra
y de la entrega al laboratorio. Se debe dejar registro en la historia clinica acerca de la
realizacion y reporte del resultado de las pruebas de tamizaje realizadas.

Para el tamizaje neonatal de EIM, son necesarias dos consideraciones, la primera es que
de acuerdo con la Guia de Practica Clinica para las anomalias congénitas, ya mencionada,
la muestra debe ser tomada entre las 48 y las 72 horas de vida, puesto que, la
recomendacion es tomar la muestra de sangre de tal6n para realizar pruebas individuales
de tamizaje de algunas enfermedades, tanto EIM, como endocrinopatias y monogénicas,
incluido el hipotiroidismo congénito, cuyos resultados podrian verse afectados por el
metabolismo del bebé antes de las 48 horas. La guia indica que es deseable la toma de la
muestra a las 72 horas. La segunda consideracién es que se debe pedir el consentimiento
informado a padre, madre o representante del recién nacido de acuerdo al Articulo 12 de la
Ley 1980 de 2019. Por lo tanto, tomar esta muestra tiene implicaciones de fondo, dado que
regularmente la estancia postparto en general es de pocas horas y solo en algunos casos
permanecen las 48 horas. Esto significa que la actividad de toma de muestra para tamizaje
neonatal, se debe programar y proveer la informacion a la madre, con total claridad y
motivacion para que regrese con el recién nacido. Si esta actividad no es efectiva, entonces
se requiere un plan para la toma de muestra domiciliaria. Se debe educar a los padres y
acompafiantes sobre la importancia de la realizacién y posterior reclamacion de los
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resultados de las pruebas de tamizaje realizadas al recién nacido. En todo caso la toma de
muestra es responsabilidad conjunta de los asegurados y de las IPS donde nace el nifio
conforme a la Guia de Practica Clinica de Anomalias Congénitas y Ley 1980 de 2019.

Para concluir, de acuerdo con la Guia de Practica Clinica de Anomalias Congénitas y la
Resolucion 3280 de 2018, se recomienda que la muestra para la realizacion de las pruebas
de tamizaje neonatal sea tomada antes del egreso hospitalario, entre las primeras 24 a 72
horas de vida del recién nacido.

Tarjeta para la toma de la muestra

La tarjeta para toma de muestra esta conformada por dos partes. La primera, es la parte
impresa en papel original y copia, el cual estd numerado para control y trazabilidad y que
contiene las variables que el laboratorio debe posteriormente diligenciar en el repositorio de
resultados de Tamizaje Neonatal.

La segunda, es el papel filtro certificado donde se colocan las muestras de gotas de sangre
seca para el tamizaje neonatal. El papel filtro debe cumplir algunos pardmetros de calidad.
Para el propdsito de andlisis por métodos como ELISA, RIA o micro- ELISA, el papel debe
cumplir con los requerimientos de material, densidad, peso, pH, cenizas, resistencia y
absorbancia, definidos por la norma ASTM (16), los cuales garantizan la capacidad de
absorcion, la homogeneidad y el volumen de retencion. El mismo papel es aceptado para
analisis por MS/MS. Anexo 4.

Procedimiento de toma de muestra

De acuerdo con las consideraciones previas sobre la pertinencia de tomar la muestra de
sangre de tal6n y continuar tomando la muestra de sangre de cordén, segln sean las
enfermedades a tamizar, el procedimiento para sangre de cordén se describe en el Anexo
5y para sangre de taldn en el Anexo 6.

Ademas, se encuentra material audiovisual (presentacion y video) disponibles en el link:

http://tamizajeneonatal.ins.gov.co

Materiales para el envio de muestras

e Tarjetas con gotas de sangre seca, de calidad adecuada y datos solicitados
totalmente diligenciados.

e Bolsa metalizada con cierre zipper

e Bolsa de desecante

e Libro de actas para el registro de toma y envio de muestras para tamizaje neonatal
basico. El libro puede ser una base de datos en la nube o un libro de actas en fisico
segun las posibilidades del laboratorio
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Verificar calidad de la muestray la informacién

Calidad de la muestra

Inmediatamente después de tomada la muestra, verificar que las gotas se ven igual
por el frente que por el reverso, de no ser asi se debe tomar nuevamente la muestra.
No enviar al laboratorio muestras de mala calidad como: hemolizadas, diluidas,
sobresaturadas, insuficientes, coaguladas, etc. La calidad se puede comparar con
la guia esquemética de calidad de las muestras. (Anexo 3)

No empacar o guardar las muestras que no estén completamente secas, parte de
la muestra puede quedar en el papel de contacto.

Calidad de lainformacion

Los datos deben ser legibles y registrados con esfero de tinta permanente.
Diligenciar totalmente la informacion de la tarjeta, los datos son importantes para las
diferentes etapas del tamizaje.

Direccién:

'D”i:gsgecg;ou TARJETA PARA TAMIZAJE NEONATAL BASICO Q
Ciudad o municipio: vaOh!J p.C Departamento: B\IQUH D C
Institucién: __climca_Peolty  Perez Teléfono: 3456189 " Fecha de envio: dd/mm/aaaa_2A /09 / 2022
Régimen: Contributivo [] Subsidiado [] Noasegurado [JOto [Jears: _ Oalud Bngé 1pS: InR(.’(C\ Noeva 4
DATOS DE LA MADRE

| 3 / 8 .
Nombres y apellidos: I\JGVJJ(\\{ Rq}'m\ RQ“'\’"L gdad_30  afos Tipo Documento: CC E]T.I.Dono [CINumero: 41349513‘|O Q

Cale 2 # 20-40w Teléfono fijo:_1§16543 Celular: 3423456789 Correo electrénico: _I\LQE_QrQ l)mulauﬂl‘n

H &
RT &
GALT [J

Recibe tratamiento médico para: Tiroides [X] Convulsiones [] Diabetes [X] Otro [[] Cual:

DATOS DEL RECIEN NACIDO
Fecha de nacimiento: 1§ / 05/ 2022 Hora: 14 h % min. Edad gestacional: 35 _semanas. Prematuro: si [K]no [ Parto multiple: si (A no [] Hijo nimero: 2
Fecha de toma de muestra: 20/ 03/ 2022, Hora: 1§ hOOmin. Peso;: 3040 g Transfundido: si [l no [] Sexo:M [ F [X] Indeterminado (]
Tiene liquidos via parenteral: si (3] no (] Complicaciones parto:si [] no  [F] éCudl?

PRUEBAS SOLICITADAS: Nombre de quien tomé la muestra: Reql Menh Q
Fenilalanina E] S e e
17 a-OH-Progesterona [} | |

R P Iy | Espacio para codigo de barras |

N" consecutivo de la tarjeta : | |

CIUNWIDUIA IP BYIDJ Y00 #II0T "E06 UILIEYM

Biotinidasa E] Hemoglobinas D

Fuente: Grupo Genética y cronicas - INS. Tarjeta Unica para Tamizaje Neonatal

Los datos consignados en la tarjeta contienen los parametros que todo laboratorio
de tamizaje debe ingresar a diario en el repositorio de resultados de Tamizaje
Neonatal del INS, en el link: https://apps.ins.gov.co/Tamizaje-
TZN/forms/seqguridad/frmLogin

Verificar que el nimero de identificacion de la tarjeta y el numero en el libro de
registro de toma y envio de muestras para tamizaje neonatal correspondan.
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Registro de los resultados

La oportunidad en el tamizaje neonatal es fundamental para lograr el objetivo de
prevencién, porque determina el inicio del tratamiento con anticipacion al establecimiento
de un dafio irreversible. Por esta razén el procesamiento y reporte de resultado debe ser lo
mas pronto posible.

Quien remite las muestras para andlisis es responsable de exigir los resultados y los
laboratorios de tamizaje son responsables de procesar y emitir los resultados
oportunamente. Se debe tener en cuenta que la Resolucién 3280 de 2018 indica que el
control ambulatorio del recién nacido debe realizarse en los primeros cinco dias de vida,
idealmente entre los 3 a 5 dias posteriores al egreso hospitalario del recién nacido, y en
ese momento se debe indagar en la anamnesis por la realizacién y resultados de las
pruebas de tamizaje neonatal.

Flujo de muestras y trazabilidad

Se considera que el tamizaje basico, el tamizaje ampliado y las pruebas de confirmacion
se realizan en laboratorios de mayor complejidad. La implicacion es que el laboratorio de la
IPS donde nace el bebé debe tener un esquema de flujo de muestras, la disponibilidad de
la infraestructura y los procedimientos establecidos para remitirlas a estos laboratorios
especializados.

Los procedimientos deben garantizar la trazabilidad de la muestra y garantizar el
cumplimiento de indicadores de cobertura y oportunidad, puesto que se puede delegar la
realizacion de la prueba a otro laboratorio, pero la responsabilidad de la toma de la muestra,
el envio y la entrega oportuna del resultado sigue siendo del servicio de maternidad de la
IPS donde nacio el bebé.

Realizacion de las pruebas de tamizaje neonatal

Los laboratorios que oferten pruebas para tamizaje neonatal deben cumplir con los
procedimientos y condiciones definidas en el Manual de Habilitacién de Prestadores de
Servicios de Salud, Resolucion nimero 1441 de 2013 del MSPS, deben estar inscritos en
el Registro de laboratorios RELAB, Resolucién 561 del 2019 de MSPS (17). De igual
manera deben acreditar las pruebas en ISO 15189 Requisitos generales para la calidad y
la competencia, Laboratorios Clinicos y estar inscritos y participar en los programas de
evaluacion externa del desempefio que coordina el Instituto Nacional de Salud. Los
laboratorios que oferten pruebas para tamizaje neonatal deben cumplir con las indicaciones
estipuladas en los articulos 6 y 7 de la Ley 1980 de 2019.

Almacenamiento de muestras
Diversos estudios han concluido que las muestras de sangre seca son estables por afios
(18). Sin embargo, se recomienda seguir las indicaciones de los CDC, y retener las

muestras solo por tres meses, tiempo en el cual podran ser utilizadas para una eventual
confirmacion (Anexo 7).
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Sin embargo, no es prudente realizar pruebas con muestras almacenadas por mas de 3
meses, porque, aunque estén adecuadamente almacenadas a -20 °C, se pierde la
capacidad de extraccion, por mayor retencion en el papel, asi que el resultado analitico
puede no ser confiable. El almacenamiento por tiempos mayores requiere tener un
documento firmado por la familia del paciente autorizando guardar las muestras para algin
proposito distinto al del tamizaje neonatal para el cual fue tomada y en ese caso deben ser
almacenadas bajo condiciones de conservacion apropiadas (19).

Interpretaciéon de resultados segun puntos de corte

En tamizaje neonatal la interpretacion del resultado de la prueba de tamizaje tiene dos
opciones, una es caso probable y la otra es normal. La decision se toma con base en el
punto de corte que se establece mediante andlisis de los resultados poblacionales en el
punto en que los falsos negativos y los falsos positivos son minimos, de ahi que es el punto
en donde se entrecruzan la curva de distribucién de valores de la poblacién normal con la
curva de valores de la poblacion con la enfermedad.

Estos valores poblacionales requieren cierto tiempo de puesta en marcha del tamizaje para
tener un ndmero suficiente de resultados tanto positivos como negativos, verdaderos y
falsos. Puesto que en el momento actual atin no se dispone de esta informacion, mediante
medicina basada en la evidencia, se establecieron los puntos de corte para las
enfermedades incluidas en el tamizaje neonatal basico, los cuales fueron plasmados en el
anexo del acta del consenso de expertos para puntos de corte de las pruebas del tamizaje
neonatal basico en Colombia (Tabla 2).

Tabla 2. Puntos de corte recomendados para Tamizaje Neonatal Basico

Enfermedad Mensurando Cut-off
metabdlica Punto de corte
Hipotiroidismo Hormona estimulante de la | 210 mUI/L talén
congénito tiroides TSH =15 mUI/L cordén
Fenilcetonuria Fenilalanina en sangre = 2mg/dL (120pumol/L)
Galactosa total en sangre >10mg/dL
Galactosemia Galactosa 1-fosfato
eritrocitaria >10mg/dL
Fibrosis quistica Tripsin6geno
) inrr?unorg,activo (IRT 0 TIR) >60 ng/mL
250 nmol/L en RN <1500 g de
peso

Hiperplasia

- Determinacion de 17-OHP 180 nmol/L en RN entre 1500 g
suprarrenal congénita

y 2499 g de peso
80 nmol/L para RN con peso
mayor a 25009

Actividad enzimatica de la < 10% déficit grave

Déficit de biotinidasa biotinidasa 10-30% déficit parcial o leve

Hemoglobina S,
Hemoglobinopatia coexisten(_:ia de . Presencia
hemoglobina S y variante

para 3 — talasemia

N, 1 I



Q)
sINS
|
Fuente: Anexo acta Consenso de expertos para puntos de corte de las pruebas TZN basico.

Para los defectos de la hemoglobina (hemoglobinopatias) se realiza caracterizacion de las
hemoglobinas presentes en los recién nacidos. Los programas de tamizaje neonatal se
enfocan principalmente en la biusqueda de la presencia de hemoglobina S, ya sea para
identificar individuos afectados por Anemia de células falciformes o coexistencia de
hemoglobina S y variante para p — talasemia (especialmente ausencia de sintesis de 3 —
globina).

VIGILANCIA EN SALUD PUBLICA DE LOS DEFECTOS CONGENITOS

Conforme al protocolo de vigilancia en salud publica del pais, los defectos congénitos
forman un grupo heterogéneo de trastornos de origen prenatal que pueden obedecer a la
presencia de un solo gen defectuoso, a alteraciones cromosémicas, a una combinacion de
factores hereditarios, a teratbgenos presentes en el medio ambiente o a carencias de
micronutrientes.

Es importante destacar que cualquiera de estos defectos congénitos puede no ser aparente
de inmediato y que quiza sea necesario que transcurran dias, meses o hasta afios para que
algunos de ellos se manifiesten clinicamente después del nacimiento. La mayoria de los
defectos fisicos congénitos dan lugar a manifestaciones externas que son detectadas al
hacer una exploracion clinica minuciosa en el recién nacido; ocasionalmente los defectos
fisicos de los érganos internos no dan lugar a cambios corporales ostensibles y sélo puede
sospecharse su presencia cuando el paciente manifiesta alguna sintomatologia, o se hace
un examen que muestra la alteracibn morfoldgica. Los defectos congénitos son
desconocidos en un 50% y se refieren como casos esporadicos que no obedecen a factores
de herencia; 15% de éstos son de origen teratogénico asociados a la exposicion prenatal a
factores ambientales que afectan la embriogénesis; 10% tienen como etiologia una causa
genética y 25% son de origen multifactorial: por interaccién genética y ambiental.

Se sugiere consultar:
Protocolo de vigilancia de defectos congénitos — Cédigo 215 en:

https://www.ins.gov.co/buscador-
eventos/ layouts/15/DocldRedir.aspx?ID=AVMXRNAJRR5T-1752986918-850

Ficha de notificacién Codigo INS 215. Defectos congénitos en:
https://www.ins.gov.co/buscador-
eventos/ layouts/15/DocldRedir.aspx?ID=AVMXRNAJRR5T-1752986918-902

Definicion de caso de defectos congénitos del protocolo de vigilancia en salud
publica.

Ejemplo:
Caso probable: Recién nacido vivo con resultado para defectos congénitos objeto de
tamizaje neonatal basico diferentes a lo esperado segun los puntos de corte recomendados

por la Direccion de Redes en Salud Publica. Ejemplo: El caso probable de hipotiroidismo
congénito es cuando el resultado de la TSH en sangre de corddén umbilical es igual o mayor
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a 15 mUI/L o a 10 mUI/L si es de sangre de talon.

Caso confirmado: Recién nacido vivo con confirmacion por laboratorio del defecto
congénito que haya marcado como probable segun los puntos de referencia del laboratorio
que procesa la muestra. Ejemplo: el caso confirmado de hipotiroidismo congénito es
cuando el resultado de la TSH sérica es mayor al valor de referencia y la TAL es menor al
valor de referencia. Para todos los casos se recomienda seguir el protocolo de diagnéstico

determinado en las Guias de Practica Clinica nacionales.

En la tabla 3 se muestran las matrices y metodologias para las pruebas de tamizaje de las
patologias del TZN basico incluidas en el RELAB.

Tabla 3. Pruebas para el tamizaje neonatal basico disponibles en lared de

laboratorios del pais

PATOLOGIA DESCRIPCION DE MATRIZ METODOLOGIA PRUEBA
PRUEBA / RECOMENDADA DE
PARAMETRO TAMIZAJE
SANGRE SECA EN
PAPEL DE FILTRO ELISA X
SANGRE SECA EN
PAPEL DE FILTRO IRMA X
DETLEARM')';?A%%: DE SANGRE SECA EN
ESTIMULANTE DE LA PAPEL DE FILTRO QUIMIOLUMINISCENCIA X
TIROIDES - TSH SANGRE SECA EN
NEONATAL PAPEL DE FILTRO | ELECTROQUIMIOLUMINIS X
CENCIA
SANGRE SECA EN
PAPEL DE FILTRO | FLUOROINMUNOENSAYO X
HIPOTIROIDISMO SUERO ELISA
CONGENITO <UERG e
DETERMINACION DE
LA HORMONA SUERO ELECTROQUIMIOLUMINIS
TIROIDEA LIBRE (L-T4 CENCIA
) SUERO FLUOROINMUNOENSAYO
SUERO ELISA
DETERMINACION DE
HORMONA SUERO IRMA
ESTIMULANTE DE LA SUERO QUIMIOLUMINISCENCIA
TIROIDES (TSH) SUERO FLUOROINMUNOENSAYO
SANGRE SECA DE ELISA X
TALON EN PAPEL
DE FILTRO
SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL IRMA X
DE FILTRO
SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL QUIMIOLUMINISCENCIA X
) DE FILTRO
DETERMINACION DE SANGRE SECA DE
FENILALANINA TALON EN PAPEL FLUOROMETRIA X
DE FILTRO
SANGRE SECA DE ESPECTOMETRIA DE
TALONEN PAPEL DE MASAS EN TANDEM X
FILTRO
ESPECTOMETRIA DE
FENILCETONURIA PLASMA MASAS EN TANDEM
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DETERMINACION DE SANGRE SECA DE ESPECTOMETRIA DE
RAZON FENILALANINA | TALONEN PAPEL DE MASAS EN TANDEM
ITIROSINA FILTRO
ACTIVIDAD SANGRE SECA DE
ENZIMATICA GTP TALONEN PAPEL DE FLUOROMETRIA
CICLOHIDROLASA | FILTRO
ACTIVIDAD SANGRE SECA DE
ENZIMATICA 6 TALONEN PAPEL DE FLUOROMETRIA
PIRUVOIL FILTRO
TETRAHIDROPTERINA
SINTASA
ACTIVIDAD SANGRE SECA DE
ENZIMATICA TALONEN PAPEL DE FLUOROMETRIA
DIHIDROPTERIDINA FILTRO
REDUCTASA
ACTIVIDAD SANGRE SECA DE
ENZIMATICA PTERINA- TALON EN PAPEL FLUOROMETRIA
4-ALFA DE FILTRO
CARBINOLAMINA
DESHIDRASA
SANGRE SECA DE
DETERMINACION DE TALON EN PAPEL HPLC
PTERINAS DE FILTRO
DETERMINACION DE
LA ACTIVIDAD SANGRE SECA DE
GALACTOSA-1- TALON EN PAPEL ESPECTROFOTOMETRIA
FOSFATO DE FILTRO

URIDILTRANSFERSA

DETERMINACION DE

LA ACTIVIDAD SANGRE SECA DE
GALACTOSA-1- TALON EN PAPEL FLUOROMETRIA
FOSFATO DE FILTRO
URIDILTRANSFERSA
DETERMINACION DE SANGRE SECA DE ESPECTOMETRIA DE
GALACTOSA TOTAL TALON EN PAPEL MASAS EN TANDEM
DE FILTRO
DETERMINACION DE SANGRE SECA DE
GALACTOSEMIA GALACTOSA TOTAL TALON EN PAPEL FLUOROMETRIA
DE FILTRO

DETERMINACION DE

GALACTOSA 1 SANGRE SECA DE ESPECTOMETRIA DE
FOSFATO TALON EN PAPEL MASAS EN TANDEM
ERITROCITARIA DE FILTRO
DETERMINACION DE
GALACTOSA 1 SANGRE SECA DE ESPECTROFOTOMETRIA
FOSFATO TALON EN PAPEL
ERITROCITARIA DE FILTRO
DETERMINACION DE
GALACTOSA 1 SANGRE SECA DE FLUOROMETRIA
FOSFATO TALON EN PAPEL
ERITROCITARIA DE FILTRO
GALACTOQUINASA SUERO FLUOROMETRIA
GALACTOQUINASA SUERO ESPECTROFOTOMETRIA

SANGRE SECA DE

TALON EN PAPEL ELISA
DE FILTRO
DETERMINACION DE SANGRE SECA DE
FIBROSIS INMUNOTRIPSINOGEN TALON EN PAPEL IRMA
QUISTICA O REACTIVO DE FILTRO
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SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL
DE FILTRO

QUIMIOLUMINISCENCIA

SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL

FLUOROINMUNOENSAYO

DE FILTRO
ELECTROLITOS EN
SUDOR SUDOR CONDUCTIVIDAD
(IONTOFORSIS) ELECTRICA
SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL ELISA
DE FILTRO
SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL IRMA

DETERMINACION DE

DE FILTRO

17-0- SANGRE SECA DE
HIDROXIPROGESTERO TALON EN PAPEL QUIMIOLUMINISCENCIA
NA DE FILTRO O
SANGRE SECA DE
HIPERPLASIA TALON EN PAPEL FLUOROINMUNOENSAYO
SUPRARENAL DE FILTRO
CONGENITA 17-a-
HIDROXIPROGESTERO SANGRE ESPECTROMETRIA DE
NA MASAS EN TANDEM
ANDROSTENEDIONA SUERO INNUNOENSAYO
TESTOSTERONA SUERO INNUNOENSAYO
ACTIVIDAD DE RENINA SUERO
PLASMATICA RIA
SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL ELISA
DE FILTRO
SANGRE SECA DE
DETERMINACION DE TALON EN PAPEL IRMA
LA ACTIVIDAD DE LA DE FILTRO
BIOTINIDASA SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL QUIMIOLUMINISCENCIA
DEFICIT DE DE FILTRO
BIOTINIDASA SANGRE SECA DE

TALON EN PAPEL FLUOROMETRIA
DE FILTRO
DETERMINACION DE
LA ACTIVIDAD DE LA SANGRE COLORIMETRIA

BIOTINIDASA

HEMOGLOBINOPA
TIAS

ELECTROFORESIS DE
HEMOGLOBINA EN
MEDIO ACIDO

SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL
DE FILTRO

ELECTROFORESIS

ELECTROFORESIS DE
HEMOGLOBINA EN
MEDIO ALCALINO

SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL
DE FILTRO

ELECTROFORESIS

DETERMINACION DE
HEMOGLOBINAS

SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL
DE FILTRO

ISOELECTROENFOQUE

DETERMINACION DE
HEMOGLOBINAS

SANGRE SECA DE
TALON EN PAPEL
DE FILTRO

ELECTROFORESIS
CAPILAR

Fuente: Registro de laboratorios RELAB- MSPS.
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Componentes de lainformacion

El tamizaje neonatal es una estrategia de prevencioén, como ya se menciond. Sin embargo,
su éxito consiste en que la informacién generada por el tamizaje esté disponible
inmediatamente se produce, para dar inicio a las acciones de manejo del caso, que eviten
la discapacidad y la mortalidad en algunos casos. En el tamizaje neonatal, la informacion
surge en primera instancia del laboratorio, por lo tanto, es una vigilancia basada en el
laboratorio, toda vez que la captacion del caso se hace antes de que el problema metabdlico
sea evidente clinicamente.

Entonces, es necesario tener una estrategia que permita garantizar a través del seguimiento
de casos, que las acciones de prevencién se estan cumpliendo y que cada caso esta
recibiendo un abordaje integral con el tratamiento adecuado y oportuno, tanto
farmacologico como de rehabilitacion y las evaluaciones correspondientes de los
especialistas, como el neurdlogo, el endocrinélogo, el nutridlogo, y los demas que se
requieran de acuerdo al desarrollo del nifio.

En la practica, quiere decir que se debe mantener la actividad de vigilancia en salud publica
para el evento y la comunicacion permanente para el flujo de informacion entre el laboratorio
y epidemiologia. Esta realimentacion debe garantizar que todos los casos probables y
confirmados ingresen al aplicativo Repositorio Tamizaje del INS, a través del registro diario
de resultados, lo que permite verificar de manera oportuna las confirmaciones, asi como la
notificacion al sistema de vigilancia en salud publica SIVIGILA.

El Repositorio Tamizaje del INS es una aplicaciéon que permite recoger las variables de
identificacion de cada recién nacido con las variables de laboratorio que permiten saber el
resultado de la prueba de tamizaje y el resultado de la confirmacién con la posibilidad de
identificar indicadores de eficacia como oportunidad, cobertura y confirmaciones. Todos los
laboratorios que hacen pruebas de tamizaje, las IPS que atienden partos y las EAPB, asi
como los Laboratorios de Salud Publica Departamental o Distrital tienen acceso al
repositorio. Link: https://apps.ins.gov.co/Tamizaje-TZN/forms/seguridad/frmLogin

La integracion de las diferentes fuentes de informacion es necesaria, como unidad de
andlisis para generar el control necesario en el seguimiento de los casos, que es el fin tltimo
del programa de tamizaje neonatal.

Adicionalmente, la Ley 1980 de 2019, anota en el Articulo 4 (Programa de Tamizaje
Neonatal) que el Instituto Nacional de Salud, actuard como Centro Nacional Coordinador
del Tamizaje Neonatal, a través de la direccién de Redes o de quien haga sus veces, y sus
actividades incluyen la entrega y disposicion de la informacion.

Por otra parte, el Articulo 5 (Funciones del Programa de Tamizaje Neonatal) indica en el
punto 6 la toma de decisiones basadas en la informaciéon generada por el programa.
Igualmente, el Articulo 7 (Deberes de los laboratorios de tamizaje neonatal) incluye la
obligacion de los laboratorios de notificar los nuevos casos, que pueden hacerlo
directamente como Unidades Informadoras, para lo cual deben ser caracterizadas en el
SIVIGILA, y proveer la informacion de interés en salud publica solicitada por las
autoridades de salud, asi como atender los lineamientos dados por la Coordinacion
Nacional de Laboratorios (Ver Lineamiento nacional para la coordinacioén e implementacion
del tamizaje neonatal, en cumplimiento de la Ley 1980 de 2019, Colombia, 2022 de la

N, - : I



Q)

sINS

|

Direccion de Redes en Salud Publica). (20)

En concordancia con lo anterior, el Articulo 8 (del tratamiento de la informacion del tamizaje
neonatal) indica que la informacion del tamizaje neonatal sera protegida de acuerdo a las

normas vigentes, integrada al Sistema Integral de Informacién de la Proteccion Social -
SISPRO y administrada por el MSPS.
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LA MUESTRA DE SANGRE DE TALON Y DE SANGRE DE CORDON

Los programas de tamizaje neonatal utilizan muestra de sangre del cordén umbilical post
parto o muestra de sangre de talon tomada con lanceta entre las 24 a 72 horas de
nacimiento, de acuerdo con Resolucion 3280 de 2018 y Guia de Practica Cinica en
Anomalias Congénitas.

En Colombia se propuso utilizar la muestra de sangre de corddén umbilical, teniendo
presente que inicialmente solamente se reglamentd el tamizaje para hipotiroidismo
congénito. En este sentido, se acepto la recomendacion de tomar la muestra de sangre de
corddn umbilical para ganar ventaja en la meta de tener coberturas del 90% en las ARS y
del 95% en las EPS. Sin embargo, se debe considerar la utilidad de la muestra de sangre
de talén con la implementacion progresiva del tamizaje neonatal basico y ampliado, de
acuerdo con la Ley 1980 de 2019 y Resolucion 3280 de 2018.

En los programas de tamizaje se busca cubrir el 100% de los recién nacidos. Tomar la
muestra de sangre de cordon como parte del procedimiento rutinario garantiza que a todo
nifio se le tome la muestra, aun en los casos de alta rapida del hospital, antes de las doce
horas o en casos de traslado a la UCI.

Para los programas que utilizan la muestra de sangre de talén posterior al egreso
hospitalario, entre 2° y 7° dia de vida, la Unica garantia que hay para que el nifio asista a
esa consulta para tomar la muestra, es que la motivacién para la madre sea mas fuerte que
las dificultades que le representa salir con su bebé. Por esta razén hay pérdidas de nifios
para tamizar, porque no vuelven después del parto. Esto disminuye la cobertura.

En la mayoria de los programas de tamizaje del mundo se utiliza la muestra de sangre de
talbn tomada con lanceta 48 horas después del nacimiento, porque se tamizan otras
enfermedades que requieren reto metabdlico y justifican la espera. En este sentido, se debe
considerar este tipo de muestra para el tamizaje de las otras patologias incluidas en el
tamizaje neonatal basico.

La Resolucién 3280 de 2018 establece que se debe dar egreso hospitalario al recién nacido
sano y sin riesgos después de 24 horas postparto, revisando el cumplimiento de los criterios
para el alta. Si se trata de nacimiento con parto por cesarea o recién nacido con riesgos la
salida debe darse luego de 48 horas, verificando el cumplimiento de los criterios para el
egreso. Se indica que ese tiempo es necesario para poder realizar una valoracién adecuada
del recién nacido, que incluye la realizacion de pruebas de tamizaje de acuerdo con la
implementacion progresiva del programa nacional de tamizaje neonatal.

Desventajas de la muestra de sangre de cordén umbilical

Para el tamizaje de hipotiroidismo congénito se observa que al nacer los valores de TSH
en sangre de corddn son hasta tres veces los valores normales en muestra de sangre del
bebé, lo que supondria una alta tasa de falsos positivos. Otro problema es la mezcla con
sangre materna. Ya se mencion6 que esa elevacion funcional en el cordén no esté cerca al
limite o punto de corte escogido como positivo, 15 mUI/L.
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Las rellamadas y los falsos positivos

En todos los programas de tamizaje neonatal, por la alta sensibilidad de la prueba, se
esperan los falsos positivos que implican una tasa de rellamadas o llamadas para segunda
muestra. Las cuales también se dan ocasionalmente por mala calidad de la muestra.

Hay argumentos de que las madres que han autorizado el muestreo en talon estdn mas
comprometidas en la respuesta a la rellamada, comparadas con las madres de nifios con
muestreo en corddn. Un argumento anecdético es que las razones por las cuales la madre
no asiste a la rellamada, es por no disponer de tiempo, no tener permiso laboral, no tener
para el pasaje de bus, no poder dejar solos a los otros nifios, no estar en buen estado de
salud para salir, 0 no tener acompafante. Estas razones son independientes del tipo de
muestra que se le haya tomado al bebé.

Por otro lado, para fortalecer el compromiso de la madre, en los programas con muestreo
en talén, es informarla y motivarla para que lo realice al momento de hacer otro
procedimiento de rutina, como es la aplicacién de la vacuna BCG en los hospitales
colombianos.

Por riesgo minimo

La toma de muestra de sangre por puncion del talon tiene riesgos de lesién en tejidos
subyacentes, por lo cual deben utilizarse lancetas apropiadas al tamafio del recién nacido,
bajo la responsabilidad directa de profesionales entrenados para ese método de toma de
muestra. La falta de uniformidad y responsabilidad en seguir los pasos del protocolo
estandarizado es uno de los mas importantes problemas que pueden llevar a repeticiones
de la puncion.

Conclusién sobre el tipo de muestra

Para las pruebas de tamizaje neonatal, la muestra universalmente aceptada es sangre de
talon. A partir de la Ley 1980 de 2019, para la realizacion del tamizaje neonatal basico en
Colombia, es importante hacer la toma de muestra de sangre de talon.

Todo recién nacido debe tener la muestra tomada antes de salir de la IPS donde nacié. La
muestra puede ser utilizada para otros fines, por lo que es necesario seguir las normas para
la colecta adecuada, aprobada para los programas de tamizaje (21).

La norma para el transporte seguro de muestras de sangre seca, se referencia y describe
en el Manual de procedimientos para la toma, conservacion y envio de muestras al
Laboratorio Nacional de Referencia del Instituto Nacional de Salud (22) Link:
https://www.ins.gov.co/BibliotecaDigital/Manual-toma-envio-muestras ins.pdf
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MODELO DE CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA
TAMIZAJE NEONATAL

Ciudad y Fecha:
Institucion:
Nombres y apellidos de madre y padre:

Tipo y numero de documento de identidad

Seiior(a), le voy a explicar unos aspectos de un examen de salud preventiva que le vamos
a realizar a su bebé, y que usted firmara si estd de acuerdo, luego de entender lo que
hablemos, lo cual también puede ser leido con detenimiento. La mayoria de bebes nacen
sanos y normales. Sin embargo, de cada 1000, uno o dos de ellos pueden tener algun tipo
de alteracién congénita que impide el metabolismo de algunos alimentos, por ejemplo, el
metabolismo de la proteina de la leche. Cuando eso sucede el bebé se enferma gravemente
y puede morir 0 puede sobrevivir con dificultades serias, incluso con dafio cerebral. Para
evitarlo, se ha establecido un examen de sangre del bebé desde el primer dia de vida. A
ese examen se le llama Tamizaje Neonatal.

¢ Para qué sirve? El tamizaje neonatal busca cuales bebés tienen en la sangre un indicador
de que probablemente puedan sufrir una alteracion en su metabolismo, para hacerles lo
mas pronto una prueba diagndstica que confirme que tienen esa enfermedad, en ese caso
deberan recibir un tratamiento o por el contrario se confirma que estan sanos y no tienen
ese problema.

.Coémo se llaman esas enfermedades? Son muchas, mas de 500 enfermedades
distintas, para facilidad se denominan por grupos: Errores Innatos del metabolismo (EIM),
endocrinopatias congénitas y enfermedades moleculares o genéticas. En el grupo de los
EIM se encuentran tres subgrupos: enfermedades de los aminoacidos, enfermedades de
los acidos organicos y enfermedades de la beta oxidacién. En el listado se muestran las
enfermedades que se podrian estudiar con la muestra que se le va a tomar a su bebé para
el tamizaje neonatal basico de acuerdo a la Ley 1980 de 2019 por medio de la cual se crea
el programa de tamizaje neonatal en Colombia, si usted lo autoriza.

Hipotiroidismo congénito
Fenilcetonuria

Galactosemia

Fibrosis Quistica

Hiperplasia suprarrenal congénita
Déficit de biotinidasa
Hemoglobinopatias

@~oooow

¢ Coémo se hace? Al bebé se le toman gotas de sangre, con una lanceta en el tal6n, luego
se le hacen los exdmenes de laboratorio para varias moléculas al mismo tiempo, lo cual le
permite al médico saber cuando hay un riesgo de que el bebé tenga una enfermedad
metabdlica. Esta prueba se hace a través del laboratorio clinico de la maternidad donde
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nacié el bebé (IPS = Hospital o Clinica) y el resultado se entrega al paciente y puede ser
consultado por el médico en el aplicativo Repositorio tamizaje INS.

¢,Como me entregan el resultado? La mama debe pedir el resultado del tamizaje, en la
primera consulta de control después del parto, la cual debe hacerse durante la primera
semana de vida, porque en esta consulta le pueden decir si el nifio esta bien, le ponen
vacunas, le dan indicaciones de crianza y también le indican si todo sali6 bien con el
tamizaje o si se debe tomar otra muestra para confirmacion o verificacion de que no hay
problema. Generalmente el resultado es normal.

¢ Qué pasa cuando el resultado dice que es probable? significa que es probable que el
bebé tenga una enfermedad evaluada en el tamizaje neonatal, pero no es seguro, deben
hacerse examenes complementarios para confirmar o descartar la presencia de la
enfermedad. Pero es URGENTE tomar esa muestra y hacer los estudios confirmatorios lo
MAas pronto para saber si hay que seguir haciendo examenes hasta aclarar el diagndstico e
iniciar el tratamiento, o si por el contrario no hay que seguir haciendo nada porque el
resultado sali6 normal.

¢Cuénto cuesta? EIl tamizaje neonatal es un derecho del bebé. Sin embargo, cada
aseguradora (EPS-EAPB) define cuales examenes va a hacer, como parte integral de la
atencion del recién nacido. Los examenes de diagndstico posteriores al tamizaje, asi como
el tratamiento y seguimiento son responsabilidad de la EPS.

¢, Qué ventajas tiene hacer el tamizaje? Las pruebas de tamizaje ofrecen la ventaja de
mostrar la enfermedad antes de que sea visible para la mama y para el médico. Si se hace
el diagnéstico a tiempo y se inicia el tratamiento, se evitan problemas graves posteriores,
especialmente en el desarrollo y a veces para ciertas enfermedades evitan que el bebé
muera.

¢ Qué cosas no previstas, 0 que desventajas tiene el tamizaje? La Unica desventaja es
gue cuando el resultado es probable, los padres se preocupan esperando la confirmacion,
eso les puede pasar, pero hay que tener paciencia y esperar lo mejor, porque la mayoria
de las veces es normal.

¢ Esto es experimental o ya se ha hecho? El tamizaje neonatal ya se ha hecho desde
hace varios afios en los paises desarrollados y en otros de Latinoamérica, pero en Colombia
solo se ha hecho para hipotiroidismo congénito desde hace doce afios. Ahora Colombia
quiere actualizar y ponerse al nivel de los mejores programas de tamizaje del mundo, para
eso estan las leyes y normas que protegen los derechos de los nifios.

En consecuencia, dado que he sido informado/a de las ventajas e inconvenientes de
realizar o no las pruebas para el tamizaje neonatal de enfermedades congénitas del
metabolismo, he comprendido la informacion recibida y se me ha respondido
satisfactoriamente a todas las preguntas y sé que en cualquier momento puedo revocar mi
decision.

Entonces consiento en participar voluntariamente en el tamizaje neonatal de mi bebé y
autorizo que se le tome la muestra de sangre de talon y que me informen los resultados.

Fecha:
Nombre completo de madre o padre:
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Firma de la madre o padre:
Documento de identidad:

Constato que he explicado las caracteristicas, el objetivo del estudio y las ventajas y
desventajas, a la madre o padre cuyo nombre aparece escrito arriba, quien consiente en
participar por medio de su firma fechada en persona.

Fecha:

Nombre de profesional de salud:
Firma de personal de salud:
Formacion /cargo:
Documento de identidad:
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CALIDAD DE LAS MUESTRAS DE SANGRE SECA EN PAPEL DE FILTRO

ANEXO 3.

" ADECUADA )

BIEN TOMADA

INADECUADA

DILUIDA

COAGULADA

INSUFICIENTE

. SOBRESATURADA |

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
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MODELO DE TARJETA DE TOMA DE MUESTRA DE SANGRE PARA
TAMIZAJE NEONATAL

ANEXO 4

La tarjeta de toma de muestras para el tamizaje neonatal basico esta compuesta por dos
partes: una ficha de datos en papel guimico que nos permite tener copias y una tira de papel
filtro Whatman® 903 o similares, con seis circulos para las gotas de sangre seca. El papel
Whatman® 903 esta registrado en la Administracion de Drogas y Alimentos de los EE.UU.
(FDA, por sus siglas en inglés), lo que permite garantizar el rendimiento analitico 6ptimo de
las muestras tomadas en él y la estabilidad de las mismas durante el almacenamiento.

Es importante que se diligencien todos los datos solicitados, porque son esenciales para el
analisis de los resultados y para el proceso de informes y seguimiento.

Las tarjetas deben estar enumeradas para control y trazabilidad.

ENTIF! -
i PR'O'VC?E%%’;”“ TARJETA PARA TAMIZAJE NEONATAL BASICO
Ciudad o municipio: Departamento:
Institucion: Teléfono: Fecha de envio: dd/mm/aaaa
Régimen: Contributivo [] Subsidiado [J Noasegurado []Otro [CJears: IPS:

DATOS DE LA MADRE

Nombres y apellidos: Edad afios. Tipo Documento: CC E] T,I.I:]Otro I:]Numeror
Direccion: Teléfono fijo: Celular: Correo electronico:

Recibe tratamiento médico para: Tiroides DConvulsiones [ piabetes [] otro E] Cual:

OJUSIWIDUIA BP BYDIDS 000X #2107 'E06 UBWIRYM

DATOS DEL RECIEN NACIDO

Fecha de nacimiento: __/_ / .Hora: __h__min. Edad gestacional: semanas. Prematuro: si [_Jno [JParto multiple: si[Jno [ Hijo namero:
Fecha de toma de muestra: __ /_ / . Hora: ___h___min. Peso: g Transfundido: si [] no [ Sexo:m [ F 3 indeterminado [
Tiene liquidos via parenteral: si [] no (] Complicaciones parto:si [] no [] éCual?

PRUEBAS SOLICITADAS: Nombre de quien tomé la muestra:

TsH []  Biotinidasa [] Hemoglobinas []

rRT I Fenilalanina [] Otras:

GALT [] 17 a-OH-Progesterona [] i_-___E—'_'_-_“”___-—'_-_._-_-_-_-—-_u]
.................. : | Espacio para codigo de barras |

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS. Tarjeta Unica para TZN.
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TOMA DE MUESTRA DE SANGRE DE CORDON UMBILICAL PARA TAMIZAJE
NEONATAL

o Alistar todo el material que va a usar en la toma de muestra

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

¢ Diligenciar la tarjeta sin omitir ningan dato y con letra legible. Papel de filtro Whatman
903, con numero de lote y fecha de vencimiento vigente.

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
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e Cortar el cordon de 25 cm aproximadamente

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Colocar una ligadura alrededor del cord6n para evitar la pérdida de sangre

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Cortar el extremo proximal del cordén

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
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e Realizar un asa con el corddn, limpiar con gasa estéril y extraer 2 a 3 ml de sangre

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Retirar la agujay con la jeringa perpendicular a la tarjeta colocar una gota en cada
uno de los circulos

ey
Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Colocar la tarjeta en el soporte, lejos de fuentes de calor y dejar secar de 3a 4
horas.

Naeommatal

Fuente:Grupo Genética crénicas. LNR. DRSP. INS.
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e Verificar la calidad de la muestra

L X X X J
A

[

oy, § Y St
A \ \) \
(@ (o) (@ (®

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
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ANEXO 6

TOMA DE MUESTRA DE SANGRE DE TALON PARA TAMIZAJE
NEONATAL

Indicaciones preliminares

Asegurarse gue el papel de filtro de la tarjeta sea Whatman 903 o equivalente, tenga
el nimero de lote y fecha de vencimiento vigente.

Antes de realizar la toma de muestra, diligenciar a mano todos los datos de la tarjeta
de tamizaje con letra legible, utilizar esfero de tinta permanente para evitar
contaminacion de la muestra.

Evitar el uso de soluciones yodadas que pueden alterar los resultados.

Permitir que se evapore totalmente el alcohol antes de hacer la puncion, los residuos
pueden diluir las muestras.

Es importante no tocar los circulos de papel de filtro donde se colocan las gotas de
sangre antes o después de tomar la muestra, ya que puede alterarse el resultado.
La sangre debe saturar el papel filtro y llenar por completo el circulo impreso, se
debe aplicar solo una gota por circulo y por un solo lado del papel.

Evitar que la muestra entre en contacto con agua, férmulas infantiles, soluciones
antisépticas, etc.

Utilizar lancetas estandarizadas para este procedimiento, las cuales garantizan una
muestra de buena calidad y no lesionar al neonato.

Antes de cualquier procedimiento de toma de muestra, lavar muy bien las manos y
secarlas completamente.

Obtencién de la muestra de sangre de talon

Alistar todo el material que va a usar en la toma de muestra

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
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e Diligenciar la tarjeta completamente sin omitir ningtn dato, con letra legible y con
esfero de tinta permanente.

MENTIACACION 08, W TARJETA PARA TAMIZAJE NEONATAL BASICO
PROVEEDOR

apo_____ Boqold DC Departamento:____Begotd DC §
Institucion: __clinca_Depibe ' Peres Teléfono: 3456189~ _Fecha de envio: dd/mm/asaa_2A 105 / 2022 i
Régimen: Contributivo (3] Subsidiado [] Noasegurado [JOwo [Jears: __Dalvd 9(3;04 1pS: ’nk_'w«\ Neeva { §

DATOS DE LA MADRE

Mo e Navided Roboin Rt edad_30 _atos. TipoDocumento: c¢ [2] T1.CJ0to [ClNumero: 4234561890 Q :

Direccién; __Calle 7 # 20-40 w Teléfono fijo: G¥16543 _ Celular: 3423456789 Correo elec tronko: hmnc_‘[c&_ré%\\:gg-_wg
Recibe tratamiento médico para: Tiroides [2] Convulsiones [[] Diabetes D Otro [JCudt
DATOS DEL RECIEN NACIDO

Fecha de nacimiento: 18/U5/ 2622 Hora: 14 h Omin. Edad gestacional: 35_semanas. Prematuro: si [Elno [JParto muttiple: si Bno [ Hijo nimero:_%
/ 05/ 2022, Hora: 13 hOQmin. Peso: 3040 g Transfundido: si (E no [] Sexo:M [J ¥ BX] indeterminado (]
i [ no ] Complicaciones parto:si [ no [ ¢Cuidl?

Tiene liquidos vi

PRUEBAS SOLICITADAS: Nombre de quien tomé la muestra: enta
TsH E  siotinidasa [J Hemoglobinas (]
RT [&  Fenilaanina ¥ Otras:

P L A f e e 5

Fuente: Grupo Genética crénicas. LNR. DRSP. INS.

e Preparar el sitio de puncién. Es recomendable mantener la temperatura corporal del

bebé, calentar el talon durante 2 0 3 minutos con ropa térmica para facilitar el flujo
sanguineo.

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Colocar al bebé en posicién vertical para facilitar el flujo de sangre por la gravedad.
Asegurar suavemente el pie y el talon del bebé para hacer la puncién correctamente.

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e |dentificar en el pie del neonato el area segura para puncionar. Esta se localiza en
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las zonas laterales del talon. Nunca en la planta del pie ni en la curvatura del talén,
ya que se puede causar dafio en los nervios, vasos 0 musculos del bebé.

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Desinfectar el &rea a puncionar con una gasa impregnada de alcohol antiséptico y
dejar secar al aire

b

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Tomar la lanceta de la forma indicada por el proveedor. Posicionar firmemente la
lanceta contra el sitio de puncion, colocando el area de salida de la lanceta en un
angulo de 90 grados con respecto a la linea del talon a lo largo del pie.

Fuente: Gfupo Geneética crénicas. LNR. DRSP. INS.
e Con el dedo indice activar la lanceta presionando el boton.
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e Después de la activacion esperar al menos tres segundos para inhibir la resistencia
natural de la piel. Remover y desechar la lanceta en el contenedor de corto
punzantes.

Fuente: Grupo Genética crénicas. LNR. DRSP. INS.

e Retirar la primera gota de sangre con una gasa estéril seca, ya que esta gota puede
tener fluidos y restos de tejido, los cuales contaminan la muestra.

e Esperar a que se forme una nueva gota grande de sangre, y continuar con el
procedimiento, para lo cual es recomendable aplicar una ligera presion cerca de la
zona de puncién. Esto permitird que se vayan formando facilmente las gotas de
sangre que se necesita recolectar.

e Dejar caer libremente cada gota de sangre sobre cada circulo de la tarjeta
Evitar presionar el papel filtro contra el sitio de la puncién. Recordar que la piel no
debe tocar el papel.

w—

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
e Asegurar que la sangre sature el papel filtro por ambos lados.

I o T e



$INS

e Al terminar la recoleccion colocar al bebé en posicion horizontal y elevarle el pie.
Presionar el sitio de puncién con una gasa seca para frenar el sangrado.

Fuente: Grupo Genética crénicas. LNR. DRSP. INS.

e Verificar la calidad de la muestra

1 b
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Fuente: Grupo Genética crénicas. LNR. DRSP. INS.

e Colocar la tarjeta en el soporte, lejos de fuentes de calor y dejar secar por 3 a 4
horas.

3 ]
S

Fugnte: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.
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ALMACENAMIENTO DE MUESTRAS DE SANGRE SECA EN PAPEL FILTRO PARA
TAMIZAJE NEONATAL

Una vez recibidas las muestras en el laboratorio para el analisis o para remision a un
laboratorio central de tamizaje, estas deben ser almacenadas teniendo en cuenta las
siguientes indicaciones:
¢ Verificar que la muestra este completamente seca antes de almacenar.
e Verificar que la tarjeta esté completamente diligenciada con esfero de tinta
permanente.
e Verificar que las muestras no entran en contacto evitando asi la contaminacién
cruzada, para esto rotar las tarjetas 180° entre si.

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Almacenar las tarjetas en bolsas metalizadas resellables ya que éstas son
permeables al aire y resistentes al agua. Se debe incluir dentro de ellas material
desecante para mantener una humedad menor al 30% y evitar dafios a la muestra.

e Colocar las bolsas metalizadas bien selladas en refrigeracion entre 2 °C y 8 °C.

Fuente: Grupo Genética cronicas. LNR. DRSP. INS.

e Sidespués de procesar las muestras desea conservarlas por mas tiempo, las puede

almacenar a -20°C, teniendo las consideraciones sobre el consentimiento.
mencionadas.
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CONDICIONES DE ENVIO Y REGLAMENTACION SOBRE EL TRANSPORTE
DE MUESTRAS

ANEXO 8

Las muestras de sangre seca no deben ser empacadas en bolsas plasticas de ninguna
clase, porque la pérdida de intercambio de aire en el ambiente interno de la bolsa genera
calor y humedad que pueden dafiar la calidad de la muestra que va a ser analizada, o
desprender compuestos quimicos de la bolsa que pueden interferir con los resultados. La
inclusibn de material desecante en la bolsa previene algo de la humedad, pero si las
condiciones de correo no son controladas, entonces el desecante tendria utilidad limitada.

Para el transporte de las gotas de sangre seca en papel filtro, se sigue la Guia sobre la
reglamentacion relativa al transporte de sustancias infecciosas 2019-2020, publicado por la
OMS (23). Este documento se basa en la “Reglamentacion Modelo de las Naciones Unidas”
que recoge las recomendaciones del Comité de Expertos en Transporte de mercancias
Peligrosa de las Naciones Unidas (UNCETDG, por sus siglas en inglés) y del Comité del
Consejo Econdmico y Social de las Naciones Unidas, integrado por asesores expertos de
varios paises, organizaciones no gubernamentales y organismos especializados, incluidos
representantes de la OMS.

La “Reglamentacion Modelo de las Naciones Unidas” ademas, consolida con base en los
acuerdos modales internacionales, las reglamentaciones especializadas para todos y cada
uno de los modos de transporte. Para el transporte aéreo seguro, se basa en 2 documentos:
las instrucciones técnicas de la Organizacién de Aviacion Civil Internacional (ICAQO, por sus
siglas en inglés) y las reglamentaciones relativas a mercancias peligrosas de la Asociacion
Internacional de Transporte Aéreo (IATA, por sus siglas en inglés). Para el transporte
seguro por carretera, los paises de América del Sur utilizan versiones modificadas del
Acuerdo europeo relativo al transporte internacional de mercancias peligrosas por carretera
(ADR). Y el servicio postal se guia por el Manual de cartas postales publicado por la Unién
Postal Universal.

La Guia sobre la reglamentacion relativa al transporte de sustancias infecciosas 2019-2020,
en el numeral 4.6 EXENCIONES menciona “Existen algunas circunstancias en las que,
aungue el material o producto que se envia entra en alguna de las definiciones anteriores,
no se ajusta a la definicién de sustancia infecciosa debido a la ausencia confirmada de
agentes biolégicos, o porque se sabe que cualquier agente biolégico presente es incapaz
de causar enfermedades en seres humanos o animales, (es decir que no son patégenos o
qgue han sido inactivados o neutralizados mediante un proceso de descontaminacion). En
tales casos, no se considera que las materias 0 productos representen un riesgo para la
salud, y, por lo tanto, no estan sujetos a la reglamentacion del transporte”. Y dentro de los
ejemplos especificos de exenciones absolutas incluye: muestras de pacientes para analisis
utilizando una gota de sangre seca.

Para el desarrollo del tamizaje neonatal a nivel nacional y de los Programas de Evaluacion
Externa del Desempefio Directo e Indirecto realizados por el INS, se tienen en cuenta las
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exenciones descritas en la guia de la OMS, la cual expresa claramente que debido al
escaso peligro que presentan las muestras de sangre seca sobre papel filtro, éstas se
encuentran exentas de cumplir las normas y requisitos aplicables a las sustancias
infecciosas de categoria A o B, por lo cual se pueden enviar en sobre por correo certificado.

En resumen, las muestras de sangre seca, para el tamizaje neonatal, pueden ser enviadas
0 transportadas por correo, sin expectativas de exposicion ocupacional a sangre u otro
material infeccioso. Deben seguirse las precauciones universales para el procedimiento de
embalaje. Estos pasos proveen seguridad razonable de exposicion ocupacional y
mantienen Optima la integridad de la muestra.

N, /3 I



$INS

REFERENCIAS

1.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Ministerio de Salud y Proteccion Social. Indicadores béasicos de salud 2021.

Situacibn de salud en Colombia. [ En linea] [Consulta: 2022-06-06]

Recuperadode:https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/V

S/ED/GCFl/indicadores-basicos-salud-2021.pdf

Bernal J, Suérez F. La carga de la enfermedad genética en Colombia, 1996-2025.

Univérsitas Médica. 2008;49(1):12-28.3.

Norma oficial mexicana para Tamizaje neonatal. Mexico. D.F. Mexico.1995.

Pérez, L., “La Discapacidad como un problema de salud publica”, Proyecto

esperanza para los nifios discapacitados, Camaguey. Cuba 2003

Dussault JH, Coulombe P, Laberge C, Letarte J, Guyda H, Khoury K. Preliminary

report on a mass screening program for neonatal hypothyroidism. J Pediatr. 1975;

86:670 — 674

Guthrie R, Susi A. A simple phenylalanine method for detecting phenylketonuria in

large populations of newborn infants. Pediatrics. 1963; 32(3):338 -3437.

12 Guthrie R. Blood screening for phenylketonuria. Mental deficiency and

phenylketonuria. JAMA. 1961;178(8):838.

Rose S. Update of Newborn Screening and Therapy for Congenital Hypothyroidism.

American academy of pediatrics. Pediatrics. 2006. 2290-2304

Dussault JH, Morissette J. Higher sensitivity of primary thyrotropin in screening for

congenital hypothyroidism: A myth? J.Clin. Endocrinol. Metab. 1983:56:849—-852

Dufour R. Laboratory Tests of Thyroid Function: Uses and Limitations. Endocrinol

Metab Clin N Am.2007; 36:579-594

Wilson JMG, Jungner G. Principles and practice of screening for disease. Geneva.

WORLD HEALTH ORGANIZATION. PUBLIC HEALTH PAPERS. No. 34. 1968
Andermann A, Blancquaert |, Beauchampb s, Déry V. Revisiting Wilson and

Jungner in the genomic age: a review of screening criteria over the past 40 years.

Bulletin of the World Health Organization. 2008; 86:4

Ministerio de Salud y Proteccion Social - Colciencias Guia de préactica clinica.

Deteccion de anomalias congénitas en el recién nacido. 2013 - Guia No.03. [ En

linea] [Consulta: 2022-06-04] Recuperado de:

https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/INEC/IETS/GPC
Completa Anom_Conge.pdf

Ley 1980 de 2019. Por medio de la cual se crea el programa de tamizaje neonatal

en Colombia. 26 de julio de 2019. D.O. No. 51026.

Resolucion 3280 de 2018. [Ministerio de Salud y Proteccion Social] Por medio de la

cual se adoptan los lineamientos técnicos y operativos de la Ruta Integral de

Atencion para la Promocion y Mantenimiento de la Salud y la Ruta Integral de

Atencion en Salud para la Poblacion Materno Perinatal y se establecen las

directrices para su operacion. 2 de agosto de 2018.

Standard specification for laboratory filter papers. American Society for Testing and

Materials (ASTM). E832-81(2019). DOI:10.1520/E0832-81R19.

Resolucion 561 del 2019. [Ministerio de Salud y Proteccién Social] Por la cual se

establecen los procedimientos de inscripcion y verificacion de los laboratorios que

realicen pruebas de interés en salud publica y de inspeccion, vigilancia y control

sanitario en la Red Nacional de Laboratorios — RELAB. 4 de marzo de 2019.

Kay V. Waite, Glen F. Maberly, and Creewell J. Eastman. Storage Conditions and

Stability of Thyrotropin and Thyroid Hormones on Filter Paper. Clinical Chemistry.

1987;33 (6) 853-855.

¥ I


https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/VS/ED/GCFI/indicadores-basicos-salud-2021.pdf
https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/VS/ED/GCFI/indicadores-basicos-salud-2021.pdf
https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/INEC/IETS/GPC_Completa_Anom_Conge.pdf
https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/INEC/IETS/GPC_Completa_Anom_Conge.pdf

$INS

19. Pampols RT, Cortés E, Dulin E. Protocolo para la retencién, almacenamiento y usos
posteriores de las muestras residuales de sangre seca recogida sobre papel
absorbente de los programas de cribado neonatal. Sociedad Espafola de
Bioquimica Clinica y Patologia Molecular. Comité Cientifico. Comisién de Errores
Metabdlicos Congénitos. Documento C, Fase 3, Version 1. Quimica Clinica 2006;
25 (2) 97-103

20. Lineamiento nacional para la coordinacion e implementacion del tamizaje neonatal
por laboratorio en Colombia. En cumplimiento de la Ley 1980 de 2019. [Instituto
Nacional de Salud]. Mayo del 2022.

21. Clinical and Laboratory Standard Institute. 2013. CLSI. Blood collection on filter
paper for newborn screening programs; Approved standard - sixth edition. CLSI
document NBS01-A6. Wayne, PA.

22. Instituto Nacional de Salud. 2020. Manual de procedimientos para la toma,
conservacion y envio de muestras al Laboratorio Nacional de Referencia.

23. Guia sobre la reglamentacion relativa al transporte de sustancias infecciosas 2019—
2020. Ginebra, Suiza: Organizacion Mundial de la Salud; 2019
(WHO/WHE/CPI/2019.20)

N, /5 I



