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RESUMEN

El Hipotiroidismo Congénito es la causa mas frecuente de retraso mental
previsible. El diagndstico clinico en las primeras etapas de la vida es muy
impreciso, de ahi que se han puesto en marcha programas de diagnodstico y
tratamiento precoz cuyo objetivo fundamental es un adecuado desarrollo
neurocognitivo y su nivel de optimizacién. En los ultimos cuatro afios se han
estado realizando las pruebas de tamizaje neonatal en El Salvador y el
seguimiento de los nifios y nifias con resultado positivo esta basado en las
guias técnicas de Tamizaje Neonatal. Objetivos: Indagar la prevalencia de
Hipotiroidismo Congénito detectado mediante la prueba de Tamizaje
Neonatal en nifios y nifias de 3 a 28 dias segun el Ministerio de Salud en el
periodo comprendido de abril de 2008 a diciembre de 2010 en la Region
Oriental de El Salvador y describir el seguimiento de los casos positivos en
estudio por parte del Ministerio de Salud de El Salvador en el periodo de
investigacién. Metodologia: Es un estudio descriptivo, retrospectivo y
longitudinal, mediante el analisis de la base de datos proporcionada por el
Instituto Nacional de Salud, en el periodo de abril 2008 a diciembre de 2010
y guia de entrevista a los padres o encargados de los pacientes con resultado
positivo de hipotiroidismo congénito. Resultados: El total de pacientes
tamizados durante el periodo de estudio fue de 15, 793. La prevalencia de
Hipotiroidismo congénito en la Regidén Oriental de El Salvador es de 1:2256.
El 85.71% de los casos pertenecen a la zona rural, siendo Usulutan el
departamento con mayor nimero de casos. El sexo masculino es el mas
afectado. El 85.71% de los casos han recibido tratamiento por parte del
Ministerio de Salud con endocrindlogo pediatra. Los controles brindados por
el Hospital Nacional de Nifios Benjamin Bloom han sido de acuerdo a lo
establecido en la guia técnica de Tamizaje neonatal para Hipotiroidismo
Congénito.

Palabras claves: Hipotiroidismo Congénito, Tamizaje Neonatal, Prevalencia.
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1. INTRODUCCION

1.1 ANTECEDENTES DEL PROBLEMA

El hipotiroidismo congénito es un desorden del metabolismo de la
glandula tiroidea por la ausencia anatomica o funcional, caracterizado por
una baja produccién de las hormonas tiroideas, de la hormona estimulante
del tiroides o de la hormona estimulante de la tirotropina (TSH o TRH
respectivamente). Estas hormonas son imprescindibles para el desarrollo
fisico y mental del individuo, por lo que se considera una urgencia
endocrinoldgica, ya que representa una de las causas mas frecuentes pero
prevenibles del retraso mental en el infante y puede detectarse por medio de
un tamizaje que se realiza al recién nacido. Las manifestaciones clinicas no
estan presentes en la mayoria de los casos y solo pueden ser detectadas
tardiamente cuando ya se han presentado secuelas irreversibles en el

desarrollo psicomotor del nifio.

Es una enfermedad que se conoce desde el siglo XV donde las
personas que sufrian de esta condicidn eran llamados cretinos.
Hipotiroidismo, también conocida como enfermedad de Gull, en 1873 fue
descrito por la Real Sociedad Médica de Londres; en el ano 1963, Guthrie y
Susi reportaron los resultados del diagndstico de errores congénitos de
metabolismo en la etapa perinatal utilizando un método rapido y sencillo en
que se utiliza cantidades intimas de sangre 2.5 microlitros en papel filtro
para detectar componentes de la sangre entera como hormonas. Desde
entonces, tomd interés la implementacion de las pruebas de tamizaje
neonatal para detectar alteraciones congénitas del metabolismo, cuyas
consecuencias se pueden evitar si se establece un diagndstico y un

tratamiento en las primeras semanas de vida del recién nacido.



El hipotiroidismo congénito estd incluido en los programas de
Tamizaje Neonatal de muchos paises y Estados por las siguientes razones:
1. La enfermedad trae como consecuencia anormalidades neuroldgicas
irreversibles. 2. La deteccion clinica en neonatos es practicamente imposible,
ya que sus sintomas son muy subjetivos y escasos. 3. La enfermedad puede
ser tratada eficazmente con un tratamiento simple, suplementacion oral con
tiroxina. 4. La incidencia de la enfermedad es de 1:4000 recién nacidos a
nivel mundial, y 1:2000 en la raza hispana. 5. Los métodos de tamizaje
disponibles son simples, rapidos, confiables y econdmicos. 6. La relacion

costo-beneficio resulta positiva para la sociedad.

Dependiendo de las caracteristicas genéticas de la poblacion, del
grado de desarrollo de los programas de prevencién de los desordenes por
deficiencia de yodo y de tamizaje neonatal de Hipotiroidismo Congénito, la
incidencia varia de 1:3000 a 1:4000 recién nacidos vivos a nivel mundial.
Cerca del 95% de los hipotiroidismos congénitos son primarios y de ellos a
su vez el 80-90% corresponden a disgenesias tiroideas, ya sea agenesia,
hipoplasia o0 mas frecuentemente, ectopia de la glandula. El 10-15% restante
corresponde a dishormonogénesis, producida por algun error en el proceso
de sintesis de las hormonas tiroideas; tienen una incidencia de 1 en 30.000
recién nacidos y se heredan en forma autosdmica recesiva. Alrededor del 5%
de los hipotiroidismos congénitos son secundarios o terciarios; su incidencia
es de 1:50.000 a 1:150.000 recién nacidos. Corresponden a déficit aislados
de la hormona estimulante del tiroides o de la hormona estimulante de la
tirotropina, o asociado a otras deficiencias hipofisiarias. Estos pacientes no
son detectados en los programas de pesquisa de hipotiroidismo neonatal que

usan hormona estimulante de la tiroides.

El tamizaje neonatal es una accién basica de salud en paises
Europeos, Asiaticos, Canadad y Estados Unidos desde hace treinta anos.
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Paises como México, Costa Rica y Argentina, tienen programas sdlidamente
establecidos. El primer programa de Tamizaje Neonatal en masa, se realizd
en 1974 en Quebec, Canada. Desde esa fecha, mas de 150, 000,000 de
recién nacidos han sido tamizados, detectdandose cerca de 42,000 casos de

hipotiroidismo congénito.

En ElI Salvador se proyectd iniciar la deteccidn temprana de
Hipotiroidismo Congénito, dado que la consecuencia de un diagndstico y
tratamiento tardio de ésta enfermedad es el Retraso Mental; posteriormente
se pretende incluir la deteccion de otras enfermedades congénitas del

metabolismo.

El tamizaje comenzd a funcionar el 22 de abril de 2008 a iniciativa de
la entonces Secretaria de la Familia y con fondos del Gobierno de Taiwan;
desde esa fecha a la actual, el proyecto se pard en dos ocasiones por falta de
recursos monetarios. Su primer tropiezo lo tuvo en noviembre de 2009, el
financiamiento de Taiwan, concluyd en marzo de ese afo; luego la Agencia
Espanola de Cooperacién Internacional al Desarrollo (AECID) proporciond
recursos, los cuales finalizaron en diciembre de ese ano. El organismo volvio
a ofrecer su apoyo por un afio mas con el compromiso que Salud incluiria los
recursos en el presupuesto del préximo afio. En febrero de 2010 se reanudoé
la toma de muestras, pero en septiembre del afio 2010 se volvié a parar por
la misma razén, la cooperacion termind y Salud no destind una partida
especial para este fin. Gracias a préstamos realizados por el gobierno, las

pruebas se reanudaron en noviembre de 2011.

Durante el segundo afio de ejecucion (Enero a diciembre de 2009)
del programa de Tamizaje Neonatal el aumento de la incidencia y prevalencia
para hipotiroidismo congénito fue significativo, siendo las zonas con alta
incidencia: Usulutan, Sonsonate, Santa Ana, La Libertad, Chalatenango vy el

3



Area Metropolitana de San Salvador; en comparacion del primer afio (Mayo a

diciembre de 2008) de funcionamiento del programa.

A nivel nacional en el estudio realizado en el 2011 por estudiantes de
Laboratorio Clinico de la Universidad de El Salvador, el género femenino fue
el mas afectado en comparacidon con el género masculino que presentd una
menor incidencia y prevalencia para hipotiroidismo congénito, coincidiendo

con los datos internacionales.

La alta incidencia y prevalencia en el pais han demostrado Ia
importancia del programa de Tamizaje Neonatal, ya que con dicho programa
se ha podido ayudar a la poblacién mas vulnerable, que en su mayoria
asisten a unidades de salud de la red publica de salud y son de escasos

recursos.

De lo antes descrito, se deriva el problema que se enuncia de la

siguiente manera:

1.2 ENUNCIADO DEL PROBLEMA

¢éCuadl es la prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectado
mediante la prueba de Tamizaje Neonatal en nifios y niflas de 3 a 28 dias
de nacidos segun el Ministerio de Salud en el periodo comprendido de Abril
de 2008 a Diciembre de 2010 en la Regidon Oriental de El Salvador?

¢Cual es el seguimiento de los casos positivos detectado mediante la
prueba de Tamizaje Neonatal en nifos y nifas de 3 a 28 dias de nacidos
segun el Ministerio de Salud en el periodo comprendido de Abril de 2008 a

Diciembre de 2010 en la Regidon Oriental de El Salvador?.



1.3 JUSTIFICACION DEL ESTUDIO

Siendo los nifios y ninas el futuro de El Salvador, como estrategia para
fortalecer la Salud, y contribuyendo al ejercicio de sus derechos, se ha
acordado ejecutar la presente investigacion con el fin de determinar
mediante la aplicacién de la prueba de Tamizaje Neonatal aportada por el
Ministerio de Salud, la prevalencia de Hipotiroidismo Congénito en la Regién
Oriental de El Salvador, y asi favorecer a la correcciéon oportuna de ésta
patologia, ya que de no tratarse en el momento preciso los dafios
neuroldgicos seran severos e irreversibles para los nifios y nifias afectados
con esa patologia, y a la vez disminuir el nimero de muerte perinatal que

hasta el momento ha aumentado en gran medida.

Desde el afo 2008 se esta realizando la prueba del Tamizaje Neonatal
para la deteccion de los casos positivos de Hipotiroidismo Congénito;
teniendo esto como iniciativa en la investigacion, se pretende dar a conocer
a la poblacién la importancia de realizar la prueba en los nifios y niflas; y a
las autoridades de salud se expondra el beneficio que esta prueba aporta
para contribuir al mejoramiento de técnicas, al manejo de los nifos y nifas
afectados, asi como para impedir la interrupcién de su aplicacion y garantizar
una mejor calidad de vida de los nifios y nifias con el analisis de la base de

datos del Instituto Nacional de Salud del Ministerio de Salud de El Salvador.

Mediante una entrevista a los padres de nifios y niflas con
Hipotiroidismo Congénito, se evaluara el seguimiento que éstos han tenido
en cuanto a controles y manejo médico, para garantizar un tratamiento
adecuado y un desarrollo éptimo para los nifios y nifas de la Region Oriental
de El Salvador.



1.4 OBJETIVOS DE LA INVESTIGACION

1.4.1. OBJETIVOS GENERALES

v Indagar la prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectado
mediante la prueba de Tamizaje Neonatal en nifios y nifias de 3 a 28
dias segun el Ministerio de Salud en el periodo comprendido de abril
de 2008 a diciembre de 2010 en la Regidén Oriental de El Salvador.

v' Describir el seguimiento de los casos positivos en estudio por parte

del Ministerio de Salud de ElI Salvador en el periodo de

investigacion.

1.4.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS

v' Recopilar la informacién referente a las pruebas realizadas en la

poblacidon en estudio.

v Clasificar los casos segun caracteristicas socio demograficas: sexo,

ubicacion geografica de la poblacién en investigacién.

v Explicar el seguimiento de los casos positivos por parte del

Ministerio de Salud en el periodo en estudio.



2. MARCO TEORICO

2.1. PREVALENCIA E HIPOTIROIDISMO CONGENITO.

La prevalencia mide la proporcion de personas de una poblacién que
presentan una condicion determinada (generalmente una enfermedad), en
un periodo de tiempo. A diferencia de las medidas de incidencia, con énfasis
en los episodios, las de la prevalencia se centran en el estatus de

enfermedad. Existen dos tipos de Prevalencia:

v Prevalencia de punto:

La prevalencia de punto es una proporcion cuyo denominador es el
total de la poblacién o de la muestra. Incluye en su numerador a los casos
antiguos y nuevos que presentan la condicién de interés en el momento “t”.
El momento “t” se puede referir a un momento concreto del calendario o un
momento determinado dentro de la evolucidon de un proceso que varia, en

tiempo calendario, de una persona a otra.

v Prevalencia de periodo:

La prevalencia de periodo, en cambio, se usa menos y se define como
la frecuencia con la que una enfermedad estd presente en una poblacion
durante un tiempo determinado. Debido a que solemos observar poblaciones
dinamicas es preferible utilizar el tamafio poblacional de la mitad del periodo
de tiempo considerado o la poblacion media durante dicho periodo de

observacion.

Segun la revista de la Sociedad boliviana de Pediatria 2002, la
prevalencia del HC es aproximadamente 1 caso por cada 4000 recién nacidos

vivos, sin embargo esta prevalencia se ve influida por factores genéticos. Asi,



la incidencia es mas elevada en las etnias orientales e hispanas con 1 caso
por cada 2000; es menor en la etnia blanca con 1 caso por cada 5500 y
bastante mas baja en la etnia negra, con 1 caso por cada 32,000; estudios
recientes demuestran un porcentaje elevado de anomalias tiroideas en los
parientes de pacientes con HC, que indica una transmisién autosdémica

dominante de baja penetracion.

2.2. HIPOTIROIDISMO CONGENITO

El hipotiroidismo se debe a una produccidon deficiente de hormona
tiroidea o a un defecto en la actividad del receptor de hormonas tiroideas. El
trastorno puede manifestarse desde el nacimiento. Cuando los sintomas
aparecen tras un periodo de funcién tiroidea aparentemente normal, el
trastorno puede ser realmente <<adquirido>> o puede solo parecerlo como
consecuencia de uno de los diferentes déficit congénitos en los que la
manifestacion del déficit es tardia. El término cretinismo se emplea a

menudo como sindnimo del hipotiroidismo congénito pero deberia evitarse.

Las causas congénitas del hipotiroidismo pueden ser esporadicas o
familiares, con bocio o sin él. En muchos casos, el déficit de hormona tiroidea
es grave y los sintomas se desarrollan en las primeras semanas de vida.
Entre otros se producen déficit en un menor grado y las manifestaciones

pueden retrasarse durante meses.
2.2.1. EPIDEMIOLOGIA
La prevalencia mundial del hipotiroidismo congénito seguin los

programas nacionales de deteccion selectiva neonatal es de 1/4,000

lactantes; la prevalencia es menor en los negros norteamericanos (1/32,000)



y mayor en los hispanos y nativos americanos (1/ 2,000). Las nifias se

afectan dos veces mas que los nifios.

2.2.2. ETIOLOGIA

v DISGENESIA TIROIDEA.

Las distintas formas de disgenesia tiroidea (aplasia, hipoplasia o
glandula ectdpica) son las causas mas frecuentes de hipotiroidismo
congénito, y representan el 85% de los casos: el 10% esta causado por un
error congénito de la sintesis de tiroxina y el 5% se debe a la presencia de
anticuerpos maternos que bloquean los receptores de tirotropina tras
atravesar la placenta. En alrededor de un tercio de los casos de disgenesia,
incluso las gammagrafias mas sensibles no encuentran tejido tiroideo
(aplasia). En los restantes dos tercios de los lactantes, se encuentran un
tejido tiroideo rudimentario en localizaciones ectodpicas, en cualquier lugar
desde la base de la lengua (tiroides lingual) hasta la posicién normal en el

cuello (hipoplasia).

La causa exacta de la disgenesia tiroidea se desconoce en la mayoria
de los casos. Tres factores de transcripcion, TTF-1, TTF-2 y PAX-8, son
importantes para la morfogénesis y diferenciacidén tiroidea; de 98 recién
nacidos con hipotiroidismo congénito, dos tenian mutaciones en el gen de
PAX-8. Un lactante tenia ectopia tiroidea, mientras que otro tenia hipoplasia
tiroidea. Se han descrito dos hermanos con agenesia tiroidea y mutaciones

en el gen de TTF-2; también presentaban labio leporino y atresia de coanas.

El tejido tiroideo ectopico (lingual, sublingual, subhioideo) puede
proporcionar cantidades adecuadas de hormona tiroidea durante muchos
afos y puede fallar ya en la infancia precoz. Los nifios afectados presentan
una masa creciente en la base de la lengua o en la linea media del cuello,

9



generalmente a la altura del hioides. En ocasiones, la ectopia se asocia con
quistes del conducto tirogloso. Puede presentarse en hermanos. La
extirpacién quirdrgica del tejido tiroideo ectdpico en un individuo eutiroideo
produce hipotiroidismo, porque la mayoria de estos pacientes no tiene otro
tejido tiroideo. Los programas de deteccién selectiva en recién nacidos

pueden detectar estos pacientes y evitar un diagndstico tardio.

v SINTESIS DEFECTUOSA DE TIROXINA.

Varios defectos en la biosintesis de la hormona tiroidea pueden
producir hipotiroidismo congénito; cuando el defecto es incompleto, se
produce compensacion, y el inicio del hipotiroidismo puede retrasarse
durante anos. Casi siempre existe bocio, y el defecto se detecta en
1/30,000- 50,000 recién nacidos vivos en los programas de deteccion
selectiva neonatal. Estos defectos se transmiten mediante herencia

autosomica recesiva.

v" DEFECTO EN EL TRANSPORTE DE YODURO
Este es un defecto infrecuente que se ha descrito en nueve lactantes
emparentados de la secta Hutterite, y cerca de la mitad de los casos procede
de Japdn. Estan implicadas casi con seguridad mutaciones en el gen que

codifica el cotransportador de sodio-yodo.

v DEFECTOS DE LA PEROXIDASA TIROIDEA EN LA
ORGANIFICACION Y EL ACOPLAMIENTO.

Este es el defecto mas frecuente en la sintesis de T4. Después de que
el yoduro es captado por el tiroides, es rapidamente oxidado a yodo reactivo,
que se incorpora a las unidades de tirosina. Este proceso requiere la
formacién de H,0,, la peroxidasa tiroidea y hematina (un cofactor
enzimatico); los defectos pueden afectar a cualquiera de estos componentes
y existe una considerable heterogeneidad clinica y bioquimica.
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v DEFECTOS DE LA SINTESIS DE TIROGLOBULINA.
Este grupo heterogéneo de trastornos, caracterizados por la presencia
de bocio, niveles elevados de hormona estimuladora del tiroides (TSH),
niveles bajos de T4 y bajos o indetectables de tiroglobulina (TG), se ha

descrito en unos 100 pacientes.

v. ANTICUERPOS QUE BLOQUEAN EL RECEPTOR DE
TIROTROPINA.

El anticuerpo que bloquea el receptor de tirotropina (AcTRB) se llama
inmunoglobulina inhibidora que se une al tiroides. Una causa infrecuente de
hipotiroidismo congénito transitorio es el paso transplacentario de
anticuerpos maternos que inhiben la uniéon de TSH a su receptor en el recién
nacido. La frecuencia es de alrededor de 1/50,000 - 100,000 lactantes. Debe
sospecharse cuando existan antecedentes de enfermedad tiroidea
auntoinmunitaria materna, incluida la tiroiditis de Hashimoto, la enfermedad
de Graves, en casos de hipotiroidismo mientras el paciente esta recibiendo
terapia sustitutiva o el hipotiroidismo congénito recurrente de naturaleza
transitoria en posteriores hermanos. En estas situaciones, deben
determinarse los niveles maternos de Ac TRB durante el embarazo. Es
frecuente que los lactantes afectados y sus madres tengan también
anticuerpos estimuladores del receptor de tirotropina y anticuerpos contra la
TPO. Las gammagrafias con pernectato de tecnecio y I'*®> pueden no
detectar ningun tejido tiroideo lo que parece un agenesia tiroidea, pero
después de remitir el trastorno, se demuestra la presencia de una glandula
tiroides normal tras la interrupcién del tratamiento sustitutivo. La vida media
del anticuerpo es de 21 dias y la remision del hipotiroidismo se produce en
aproximadamente en 3 meses. El diagndstico correcto de esta causa de

hipotiroidismo congénito previenen la instauracion de tratamientos
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prolongados innecesarios, advierten al clinico de posibles recurrencias en

futuros embarazos y permite un prondstico favorable.

v ADMINISTRACION DE YODO RADIOACTIVO.
Se ha descrito hipotiroidismo como consecuencia de la
administracion inadvertida de yodo radioactivo durante el embarazo como

tratamiento de la enfermedad de Graves o de un cancer de tiroides.

El tiroides fetal es capaz de captar yodo a los 70 - 75 dias. Siempre
que se administre yodo radioactivo a una mujer en edad fértil, se debe
realizar una prueba de embarazo antes de que reciba dosis terapéuticas de
1131, con dependencia de los antecedentes menstruales o de anticoncepcion.
La administracion de yodo radioactivo a mujeres lactantes esta también

contraindicadas porque se excreta en la leche.

v DEFICIT DE TIROTROPINA.

El déficit de TSH y el hipotiroidismo pueden aparecer en cualquiera
de los trastornos asociados con defectos del desarrollo de la hipdfisis o el
hipotalamo. En estos trastornos, el déficit de TSH suele deberse a un déficit
de hormona liberadora de tirotropina (TRH). El hipotiroidismo por déficit de
TSH se presenta en 1/30,000 - 50,000 lactantes, pero solo el 30 - 40 % de
estos casos se detectan mediante la deteccidn selectiva neonatal tiroidea. La
mayoria de los lactantes afectados tienen déficit hipofisarios multiples y
presenta hipoglucemia, ictericia persistente y micropene asociado a displasia
septo - Optica, labio leporino en la linea media, hipoplasia medio facial y

otras alteraciones faciales de la linea media.
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2.2.3. FALTA DE RESPUESTA A LA HORMONA TIROIDEA.

Se ha encontrado un creciente numero de pacientes con resistencia a
las acciones de la T4 vy triyodorotidonina (T3) enddgenas y exdgenas. La
mayoria de los pacientes tiene bocio y los niveles de T4, T3, T4 libre y Ts libre
estan elevados. Estos hallazgos han conducido a menudo al diagnostico
erroneo de enfermedad de Graves, aunque la mayoria de los pacientes
afectados son clinicamente eutiroideos. La falta de respuesta puede variar
segun los tejidos. Pueden existir caracteristicas clinicas sutiles de
hipotiroidismo, incluido el retraso mental leve, el retraso en el crecimiento y
maduracion esquelética tardia. Por otra parte, puede haber caracteristicas
clinicas compatibles con hipotiroidismo, como taquicardia e hiperreflexia. Se
presume que estos pacientes tienen distintos grados de resistencia tisular a
la hormona tiroidea. Una manifestacién neuroldgica es una mayor asociaciéon
de trastorno de hiperactividad y déficit de atencion sin embargo lo contrario
no se cumple, porque los individuos con trastorno de hiperactividad y déficit
de atencién; no tienen un riesgo aumentado de resistencia a la hormona

tiroidea.

Los niveles de TSH son diagndsticos, porqgue no estan suprimidos como
en la enfermedad de Graves, sino que estdan moderadamente elevados o
normales, pero inapropiados para los niveles de T4 y T3 cuando se miden
con una prueba sensible para TSH. En estos pacientes se produce una
respuesta de TSH a la TRH, a diferencia de lo que ocurre en la enfermedad
de Graves. La falta de supresién de TSH indica que la resistencia es
generalizada y afecta a la hipdfisis, asi como a los tejidos periféricos. Se han
identificado mas de 40 mutaciones puntuales distintas en el dominio de
unidon a la hormona del receptor tiroidea B. Los diferentes fenotipos no se
correlacionan con los genotipos. La misma mutacion se ha observado en los
individuos con resistencia hipofisiaria generalizada o aislada, incluso en
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individuos diferentes de la misma familia. Un nifio homocigotico para la
mutacion del receptor mostrd una resistencia grave poco habitual. Estos
casos apoyan el efecto dominante negativo de los receptores mutantes, en
los que la proteina receptora mutante inhibe la accién del receptor normal
en los heterocigotos. Los niveles elevados de T4 en la deteccidon selectiva
tiroidea neonatal deben sugerir una posibilidad de este diagndstico.
Generalmente, no se requiere tratamiento a menos que exista un retraso en

el crecimiento y en el sistema esquelético.

Se ha observado que dos lactantes de parejas consanguineas tienen
una forma autosdmica recesiva de resistencia tiroidea. Estos lactantes
tuvieron manifestaciones de hipotiroidismo en una fase temprana, y en un
individuo los estudios genéticos revelaron una delecidon importante en el
receptor tiroideo B. La resistencia parece ser mas grave en esta forma de la

enfermedad.

En casos excepcionales, la resistencia a la hormona tiroidea puede
afectar de forma selectiva a la hipdfisis. Como los tejidos periféricos no son
resistentes a las hormonas tiroideas, el paciente presenta bocio vy
manifestaciones de hipotiroidismo. Los hallazgos de laboratorio son los
mismos que los que se observan en la resistencia generalizada a la hormona
tiroidea. Este trastorno debe diferenciarse de un tumor hipofisario secretor
de TSH. Los distintos tratamientos, tales como la D-tiroxina, el TRIAC (Acido
triyodotiroacético) y el TETRAC (Acido tetrayodotiroacético), han mostrado
resultados satisfactorios en estos pacientes. La administraciéon de
bromocriptina, que interfiere con la secrecion de TSH, produjo resultados

satisfactorios en otro paciente.
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v EXPOSICION AL YODO.

El hipotiroidismo congénito puede deberse a la exposicion fetal a un
exceso de yoduros. La exposicidon perinatal puede producirse con el uso de
antisépticos yodados para preparar la piel para incisién de la cesarea o para
pintar el cuello uterino antes del parto. Estos trastornos son transitorios y
no deben confundirse con las otras formas descritas de hipotiroidismo. En el
recién nacido, los antisépticos tdpicos que contienen yodo utilizados en las
guarderias y por los cirujanos también pueden causar hipotiroidismo
congénito transitorio , en especial en los lactantes con bajo peso al nacer, y
pueden producir resultados andmalos en la deteccidén selectiva neonatal. En
los nihos mayores, las fuentes habituales de yodo son las preparaciones
patentadas empleadas para tratar el asma. En algunos casos, la causa del
hipotiroidismo fue la amiodarona, un farmaco antiarritmico con alto

contenido en yodo. En la mayoria de casos existe bocio.

2.2.4. FUNCION TIROIDEA EN NINOS PRETERMINO.

La funcién tiroidea posnatal en nifios pretérmino es cualitativamente
similar a la de los lactantes a término, pero su cuantia se encuentra
reducida. La T4 plasmatica del cordon esta disminuida de forma proporcional
a la edad gestacional y al peso en el nacimiento. La elevacién posnatal de
TSH se reduce y los lactantes con complicaciones debido a la prematuridad,
como el sindrome de dificultad respiratoria del recién nacido, en realidad
experimentan un descenso en la T4 plasmatica durante la primera semana
de vida. Cuando estas complicaciones se resuelven, la T4 plasmatica
aumenta de forma gradual, con lo que generalmente a las 6 semanas de vida
entra en el intervalo de T4 propio de los lactantes a término. La
concentraciones plasmaticas de T3 libre parecen afectarse menos y cuando
se determina mediante didlisis de equilibrio, estos niveles suelen ser
normales. Los nifos pretérmino también tienen una elevada frecuencia de
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elevaciones transitorias de TSH y un aparente hipotiroidismo primario
transitorio. Los lactantes prematuros de menos de 28 semanas de gestacion
pueden tener problemas secundarios a la combinacién de la inmadurez del
eje hipotalamo hipofisiario tiroideo vy la pérdida de la contribucién de la
hormona tiroidea materna, y por ello podrian ser candidatos a terapia

sustitutiva temporal con hormona tiroidea.

2.2.5. MANISFESTACIONES CLINICAS

La mayoria de los lactantes con hipotiroidismo congénito se
encuentran asintomaticos al nacer, incluso cuando existe una agenesia
completa de la glandula tiroides. Esta situacidn se atribuye al paso
transplacentario de cantidades moderadas de T4 materna, lo que hace que
los niveles fetales sean un 33% de lo normal al nacer. Estos niveles
plasmaticos bajos de T4 y los niveles de TSH de forma concomitante hacen
que sea posible la deteccidn selectiva de la mayor parte de los recién nacidos

hipotiroideos.

El clinico depende de las pruebas de deteccidén selectiva neonatal para
el diagndstico del hipotiroidismo congénito. Sin embargo, se producen
errores de laboratorio y debe mantenerse la alerta sobre los sintomas y
signos precoces. El hipotiroidismo congénito es dos veces mas frecuente en
ninas que en nifos. Antes de los programas de cribado neonatal, el
hipotiroidismo congénito se solia pasar por alto en el recién nacido porque
los signos y sintomas habitualmente no estdn lo suficientemente
desarrollados. Si se reconocen las manifestaciones iniciales, aunque poco
caracteristicas, puede sospecharse y establecerse el diagnéstico durante las
primeras semanas de vida. El peso y la talla al nacer son normales, pero el
perimetro cefalico puede estar ligeramente incrementado debido al
mixedema cerebral. La prolongacion de la ictericia fisioldgica, causada por el
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retraso de la maduracién de la conjugacién de glucordénido, puede ser el
signo precoz. Las dificultades en la alimentacidén, en especial la letargia, la
pérdida de interés, la somnolencia y los episodios de sofocacién durante la
lactancia, con frecuencia estan presentes durante el primer mes de vida. Las
dificultades respiratorias, debidas en parte al gran tamafio de la lengua,
consisten en episodios de apnea, respiracién ruidosa y obstruccidon nasal.
También puede producirse un sindrome tipico de dificultad respiratoria. Los
lactantes afectados lloran poco, duermen mucho, tienen poco apetito y estan
generalmente letargicos. Puede haber estrefiimiento, que habitualmente no
responde al tratamiento. Estos nifios presentan gran volumen abdominal y
es frecuente la existencia de hernia umbilical. La temperatura es mas baja de
normal con frecuencia menos de 35° C y la piel, sobre todo la de las
extremidades, puede estar fria y moteada. Puede haber edema en los
genitales y las extremidades. Los soplos cardiacos, la cardiomegalia y el
derrame pericardica asintomatico. La anemia es frecuente y refractaria al
tratamiento con antianémicos. El diagndstico clinico se suele retrasar,

porgue los sintomas aparecen de forma gradual.

En alrededor del 10% de los lactantes con hipotiroidismo congénito
existen anomalias congénitas asociadas. Las mas frecuentes son las
anomalias cardiacas, pero se han descrito también en el sistema nervioso vy

ocular.

Si el hipotiroidismo congénito no se detecta y no se trata, estas
manifestaciones progresan. El retraso del desarrollo fisico y mental se
acentla durante los meses siguientes, y a los 3- 6 meses de edad, el
cuadro clinico esta totalmente desarrollado. Cuando sdlo existe un déficit
parcial de hormona tiroidea, los sintomas pueden ser mas leves, el sindrome
es incompleto y el inicio puede ser tardio. Aunque la leche materna
contienen cantidades significativas de hormona tiroidea, especialmente T3,
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es insuficiente para proteger al lactante con hipotiroidismo congénito, y no

tiene efectos sobre las pruebas de deteccion selectiva neonatal.

El crecimiento del nifio es lento, las extremidades son cortas y el
perimetro cefalico es normal o incluso mayor. Las fontanelas anterior y
posterior estan abiertas; la observacién de este signo al nacer puede ser la
pista inicial para el reconocimiento precoz del hipotiroidismo congénito. Sélo
el 3% de los recién nacidos normales tienen una fontanela posterior mayor
de 0.5 cm. Los ojos estan separados y la punta de la nariz ancho esta
deprimida. Las fisuras palpebrales son estrechas y los parpados estan
edematosos. La boca se mantiene abierta y la lengua gruesa y ancha
sobresale a través de ella. La denticion se retrasa. El cuello es corto y
grueso, puede haber depdsitos de grasa por encima de clavicula, y entre el
cuello y los hombros. Las manos son anchas y los dedos cortos. La piel es
seca, descamativa y existe una escasa transpiracién. El mixedema se
manifiesta sobre todo en la piel de los parpados, el dorso de las manos y los
genitales externos. La piel muestra una palidez general con una coloracion
cetrina. La carotinemia puede causar una coloracién amarillenta de la piel,
pero las escleras permanecen blancas. El cuero cabelludo estd engrosado y
el pelo es basto, fragil y escaso. La linea del cabello alcanza parte de la

frente, que suele estar arrugada, en especial cuando el lactante llora.

El desarrollo esta generalmente retrasado. Los lactantes hipotiroideos
se muestran letargicos, tardan en aprender a sentarse y a ponerse de pie. La
voz es ronca y no aprenden a hablar. El grado de retraso fisico y mental
aumenta con la edad. La maduracidon sexual puede estar retrasada o puede

no producirse.

Los musculos son habitualmente hipotdnicos, pero en casos
excepcionales se produce seudohipertrofia muscular generalizada (sindrome
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de Kocher-Debré-Sémeélaigne). Los nifios afectados de mayor edad pueden
tener un aspecto atlético debido a la seudohipertrofia, sobre todo en los
musculos de la pantorrilla. Su patogenia es desconocida; los cambios
histoquimicos y ultra estructurales inespecificos de la biopsia muscular se
normalizan con el tratamiento. Los nifios varones tienen tendencia a
desarrollar el sindrome, como se ha observado en hermanos nacidos de una
pareja consanguinea. Los pacientes afectados tienen un hipotiroidismo de

mayor duracion y gravedad.

2.2.6. PRUEBAS DE LABORATORIO

La mayoria de los programas de deteccién selectiva neonatal de
Estados Unidos miden los niveles de T4, junto con la determinacion de TSH
cuando la T4, es baja. Esta estrategia identifica a los lactantes con
hipotiroidismo primario, algunos con hipotiroidismo hipotalamico o hipofisario
y los lactantes con un aumento tardio de los niveles de TSH. Los programas
europeos y japoneses se basan en la determinacion primaria de TSH;
algunos programas estadounidenses estdn cambiando a la deteccidn
selectiva primaria de TSH. Esta estrategia detecta a los lactantes con
hipotiroidismo primario y puede detectar a los lactantes con hipotiroidismo
subclinico (T4 normal, TSH elevada), pero no identifica a los lactantes con
elevacién tardia de TSH e hipotiroidismo hipotaldmico o hipofisiario. Con
cualquiera de estas pruebas, debe presentarse especial atencién al intervalo
normal de valores segun la edad del paciente, sobre todo en las primeras
semanas de vida. Independientemente de la estrategia empleada en la
deteccion selectiva, algunos lactantes no son detectados debido a errores
técnicos o humanos; los clinicos deben prestar atencién a cualquier

manifestacion clinica del hipotiroidismo.
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Los niveles plasmaticos de T4 o T3 libre son bajos; los niveles
plasmaticos de T3 pueden ser normales y no utiles en el diagnodstico. Si el
defecto se localiza sobre todo en la glandula tiroides, los niveles de TSH
estan elevados, con frecuencia por encima de 100 muU/l. Los niveles
plasmaticos de prolactina estan aumentados y se correlacionan con los de
TSH. Los niveles plasmaticos de tiroglobulina son generalmente bajos en los
nifos con agenesia tiroidea o con defectos en la sintesis o secrecion de TG,
pero pueden estar elevados en los casos de glandula ectdpicas y de otros

errores congénitos de la sintesis de tiroxina.

Debe prestarse especial atencidn a los gemelos idénticos; en varios
casos, la deteccidn selectiva neonatal no detectd el gemelo discordante con
hipotiroidismo y el diagndstico no se realizé hasta que los lactantes tenian 4-
5 meses de edad. Parece que la transfusion de sangre eutiroidea desde el
gemelo no afectado normalizé el nivel plasmatico de T4 y de TSH en el

gemelo afectado en la deteccidn selectiva inicial.

El retraso del desarrollo 6seo puede demostrarse radiolégicamente al
nacer en alrededor 60% de lactantes con hipotiroidismo congénito e indica
cierta privacion de hormona tiroidea, durante la vida intrauterina. Por
ejemplo, las epifisis femorales distales, presentes normalmente al nacer, con

frecuencia estan ausentes.

En los pacientes no detectados y no tratados, la discrepancia entre la
edad cronoldgica y el desarrollo 6seo aumenta. Las epifisis suelen tener
multiples focos de osificacidn; es frecuente la deformidad de la 12 vértebra
dorsal y la 1 o 2 vértebras lumbares. Las radiografias del craneo muestran
fontanelas grandes y suturas amplias; los huesos intersuturales son
recuentes. La silla turca con frecuencia aparece aumentada de tamafo y
redondeada; en casos excepcionales puede existir erosién y adelgazamiento.
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Puede haber un retraso en la formacién y erupcion de los dientes, asi como

cardiomegalia o derrame pericardio.

La gammagrafia puede ayudar a esclarecer la causa subyacente en los
lactantes con hipotiroidismo congénito, pero el tratamiento no debe
retratarse excesivamente por realizar este estudio. El yoduro sédico con Ii»3
es mejor que el pertecnetato sddico con Tc99m para este propdsito. La
exploracion ecografica de la glandula tiroides es util, pero los estudios
demuestran que puede no detectar algunas glandulas ectdpicas observadas
con la gammagrafia. Los niveles plasmaticos de TG son bajos en la agenesia
y elevados en los casos con glandulas ectdpicas y con bocio. La
demostracidon de tejido tiroideo ectdpico diagnostica la disgenesia tiroideo vy
establece la necesidad de tratamiento con T4 de por vida. Si no se detecta
tejido tiroidea hay que pensar en aplasia tiroidea, pero esto también ocurre
en los recién nacidos con ACTRB y en los lactantes con defectos en Ia
captacion de yoduro. Una glandula tiroidea situada normalmente con una
captacion normal o avida de los iso6topos indica un defecto de la biosintesis
de hormona tiroidea. Anteriormente, los pacientes con hipotiroidismo con
bocio requerian una evaluacidon extensa, con estudios con yodo radiactivo,
pruebas de descarga con perclorato, estudios cinéticos, cromatografia y
estudios del tejido tiroideo, para determinar la naturaleza bioquimica del
defecto. En la actualidad, la mayoria de ellos pueden evaluarse mediante
estudios genéticos dirigidos e identificar los defectos en los distintos pasos

de la via biosintesis de tiroxina.

El electrocardiograma puede demostrar ondas P y T de bajo voltaje con
disminucion de la amplitud de los complejos QRS y sugiere una mala funcién
ventricular izquierda y derrame pericardico. El electroencefalograma muestra
con frecuencia un bajo voltaje. En los nifos mayores de 2 afos de edad, el
colesterol plasmatico estd habitualmente elevado. La resonancia magnética
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cerebral previa al tratamiento es normal, aunque la resonancia magnética
con espectroscopia protdnica muestra niveles altos de compuestos que
contienen colina, lo que puede reflejar el bloqueo en la maduracion de la

mielina.

2.2.7. CRIBADO NEONATAL

El hipotiroidismo congénito se define como la situacidon resultante de
una disminucidon congénita de la actividad bioldgica tisular de las hormonas
tiroideas, bien por produccion deficiente, ya sea a nivel hipotalamo
hipofisario (hipotiroidismo central), o a nivel tiroideo (hipotiroidismo
primario), o bien por resistencia a su accién o alteracién de su transporte en
los tejidos diana (hipotiroidismo periférico). El hipotiroidismo congénito tiene
una importancia extraordinaria en el nifio por su potencial repercusion sobre
su desarrollo intelectual, dado que Ilas hormonas tiroideas son
imprescindibles para el desarrollo cerebral durante las etapas prenatal y
postnatal. El hipotiroidismo congénito es la causa de retraso mental
prevenible mas frecuente. Desde que se iniciaron los programas de deteccién
precoz los objetivos prioritarios han sido: alcanzar la cobertura total,
instaurar el tratamiento lo antes posible y obtener el menor nimero de falsos
negativos. La frecuencia de la enfermedad es de 1/3500 Recién Nacidos
vivos justifica la existencia de un programa de cribado neonatal; enfermedad
que diagnosticada precozmente y puesto el tratamiento dentro del primer
mes de vida, han mostrado coeficientes de inteligencia dentro de los limites
de la normalidad, sin presentar problemas de aprendizaje y crecimiento

satisfactorio.

El cribado sistematico neonatal se basa en la determinacidon del nivel
de TSH en sangre obtenida del talén de los recién nacidos y depositada en
cartulinas de papel de filtro.
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El nivel de TSH, por definicion esta siempre elevado en el
hipotiroidismo primario. El estudio de confirmacién de los casos positivos o
dudosos se realiza mediante la medida de los niveles séricos de T4 libre que
habitualmente estad descendido pero que en algunos casos puede ser normal,
y de TSH que esta elevado. Ambas determinaciones confirman el diagndstico
de hipotiroidismo. La ecografia y gammagrafia tiroidea, medida de Ia
concentracion sérica de tiroglobulina, determinacién del titulo de anticuerpos

antitiroideos y yoduria esclarecen la etiologia.

El objetivo principal de los programas de cribado neonatal es evitar el

retraso mental.

Actualmente se persigue, ademads, que los nifos afectos de
hipotiroidismo congénito lleguen a alcanzar su potencial intelectual, es decir
qgue tengan un CI no solo normal sino igual al de los nifios sanos, evitar o
paliar secuelas neuropsicoldgicas, de forma que la escolaridad sea normal, la
cualificacién profesional sea adecuada y en definitiva que consigan una
optima integracion social. Los afios transcurridos desde la puesta en marcha
de los programas han permitido conocer en los pacientes detectados en la
primera década los resultados a largo plazo del cociente intelectual y de los
factores implicados. El conocimiento de todos estos hechos ha ido obligando

a adoptar diversas medidas de optimizacién de los programas.

Dichas medidas se han basado en dos puntos: a) la ampliacién del
espectro del hipotiroidismo ha aconsejado bajar el nivel de corte de TSH para
detectar casos menos expresivos; y b) la comprobacién de que la pérdida de
puntos de CI no es lineal, sino que se pierden varios puntos por semana
durante las primeras semanas, ha inducido a acortar la edad de comienzo del
tratamiento y a administrar dosis iniciales de L-tiroxina mas elevadas con
objeto de normalizar mas rapidamente los niveles séricos de T4.
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Estas medidas han dado lugar a la concepcién actual del programa de
cribado neonatal, que considera, que la deteccidon del hipotiroidismo
congénito no debe ser solo precoz sino urgente, y que la administracién
inicial de L-tiroxina no debe ser ya a dosis sustitutivas sino a dosis altas

terapéuticas de 10-15 mcg/kg/dia.

2.2.8. TRATAMIENTO

La L-tiroxina oral es el tratamiento de eleccion. Como el 80% de la T3,
circulante se forma por monodesyodacién de T4 en los lactantes tratados, los
niveles plasmaticos de T4 y T3 vuelven a la normalidad. Eso también ocurre
en el cerebro, donde el 80% de la T3 necesaria se produce clonalmente a
partir de la T4. En los recién nacidos, la dosis de inicio recomendada es de
10- 15ug /kg. En los recién nacidos con hipotiroidismo mas grave,
determinado por valores de T4 menores de 3 ug/dl, deberia comenzar con la
dosis mas elevada del rango posoldgico. Los comprimidos de tiroxina no
deben mezclarse con formulas de proteinas de soja o con hierro, porque
éstos pueden ligar la T4 e inhibir su absorcidén. Los niveles de T4 o de T4
libre y de TSH deben ser controlados en los intervalos recomendados
(alrededor de una vez al mes los primeros 6 meses de vida y cada 2-3 meses
entre los 6 meses y los 2 afnos). Y mantenidos en los valores normales para
la edad. Los ninos con hipotiroidismo requieren alrededor de 4

ug/kg/24horas y adultos sélo 2ug/kg/24 horas.

Mas tarde, puede ser necesaria la confirmacién del diagnostico en
algunos lactantes para descartar la posibilidad de hipotiroidismo transitorio.
Esto es innecesario en los lactantes con ectopia tiroidea demostrada o en
aquellos que presentan niveles elevados de TSH tras 6-12 meses de
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tratamiento debido a un mal cumplimento terapéutico o a una dosis
inadecuada de T4. La interrupcion del tratamiento a los 3 afios de edad
durante 3-4 semanas produce un gran incremento en los niveles de TSH en

los nifios con hipotiroidismo permanente.

El Unico efecto adverso de la L-tiroxina sddica esta relacionando con su
dosis. El exceso de tratamiento puede causar craneosinostosis y alteraciones
conductuales. Algun niflo mayor (8-13 afios) con hipotiroidismo adquirido
puede presentar un seudotumor cerebral en los primeros 4 meses de
tratamiento. En los nifilos mayores, tras completar la etapa de crecimiento
compensatorio, la velocidad de crecimiento proporciona un indice excelente
de la idoneidad del tratamiento. Los padres deben estar avisados de los
cambios en el comportamiento y la actividad esperables con el tratamiento y
debe prestarse especial atencion a cualquier déficit neurolégico o del

desarrollo.

2.2.9. PRONOSTICO

Con los programas de deteccidn selectiva neonatal del hipotiroidismo
congénito, el prondstico de los lactantes afectados ha mejorado mucho. El
diagnostico precoz y el tramiento adecuado desde las primeras semanas de
vida producen un crecimiento lineal normal y una inteligencia comparable
con la de sus hermanos no afectados. Algunos programas de deteccion
indican que los lactantes con afectacidn mas grave , a juzgar por lo niveles
mas bajos de T4 y la maduracién esquelética retrasada, tienen un CI
ligeramente menores (5 -10) puntos y otras secuelas neuropsicoldgicas,
como la falta de coordinacién, hipotonia o hipertonia, periodos cortos de
atencién y problemas del lenguaje. Alrededor del 20% de los nifios tienen un
déficit auditivo neurosensorial. Sin tratamiento, los lactantes afectados
desarrollan un retraso mental profundo y un retraso grave del crecimiento.
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La hormona tiroidea es fundamental para el desarrollo cerebral normal en los
primeros meses posnatales; el diagndstico bioquimico debe realizarse pronto
tras el nacimiento y debe iniciarse un tratamiento eficaz de forma precoz
para evitar lesiones cerebrales irreversibles. El retraso en el diagndstico, la
falta de correccion de la hipotiroxinemia inicial de forma rapida, el
tratamiento inadecuado y el mal cumplimiento terapéutico en los primeros 2-
3 ahos de la vida producen distintos grados de dafio cerebral. Cuando el
hipotiroidismo se inicia después de los 2 afios de edad, la perspectiva de
desarrollo normal es mucho mejor incluso si el diagndstico y el tratamiento
se retrasan, lo que indica la mayor importancia de la hormona tiroidea en el

rapido crecimiento del cerebro en el lactante.

2.3 TAMIZAJE NEONATAL

El Tamizaje neonatal es una accién de medicina preventiva que se
realiza en los recién nacidos con el objetivo de detectar condiciones
especificas cuyo diagndstico y tratamiento precoz disminuyen la morbilidad,

la mortalidad o la incapacidad relacionadas con estas afecciones.

2.3.1 CONCEPTO DE TAMIZAJE NEONATAL

Es la deteccion, en una poblacién de individuos aparentemente sanos,
de individuos probablemente enfermos, con métodos sencillos, de bajo costo,
aceptables para toda la poblacién. La pesquisa identifica a un grupo de

elevado riesgo de padecer esa enfermedad.
En cambio, el diagndstico es la confirmacién de una enfermedad, con
miras a efectuar su tratamiento. Requiere métodos especificos, complejos,

de alto costo, que sélo se aplican a la poblacién de riesgo.
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Hay pesquisas que se realizan en el contexto de un programa, creado
por una ley (y su reglamentacion respectiva). El Tamizaje neonatal puede
detectar enfermedades como hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria,

fibrosis quistica e hipoacusia, entre otras patologias.

2.3.2. TAMIZAJE NEONATAL EN LA DETECCION DE
HIPOTIROIDISMO CONGENITO

En las zonas sin deficiencia de yodo y en areas de deficiencia de yodo,
el hipotiroidismo congénito suele ser esporadico y ocurre en 1 de cada 2500-
4000 nifios. Con el fin de lograr un funcionamiento neuroldégico optimo el
tratamiento debe iniciarse poco después del nacimiento antes de que los

bebés tengan sintomatologia clinica.

Los programas de Tamizaje neonatal se han introducido en las zonas
mas industrializadas del mundo. En otros lugares, como Europa del Este,
Sudameérica, Asia, Oceania y Africa, los programas de Tamizaje neonatal se

encuentran bajo desarrollo.

Para 1992, unos 50 millones de nifios en todo el mundo han sido

tamizados para el HC con 6000 casos detectados anualmente.

Sin duda, el principal objetivo de la deteccion es la erradicacién del
retraso mental debido al HC. El tamizaje en recién nacidos ha permitido
dilucidar la prevalencia de las diversas causas de CH, incluyendo una serie de
trastornos transitorios que se encuentra predominantemente en nifios
prematuros. EI HC es de 4 a 5 veces mas comun que la fenilcetonuria, por

lo que los programas para deteccién de HC se desarrollaron primero.
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2.3.4. TAMIZAJE NEONATAL EN EL SALVADOR

El inicio del Tamizaje neonatal fue el 22 de abril de 2008, siendo una
iniciativa de la Secretaria de la Familia. Este proyecto ha tenido sus altos y
bajos desde su inicio por falta de financiamiento. Su primer tropiezo fue en
noviembre de 2009 reiniciando en febrero de 2010, volviendo a tener una

suspension del servicio en septiembre de 2010.

En El Salvador, el Hospital de Niflos Benjamin Bloom es el
encargado de recibir las muestras de todo el pais basados en los siguientes

lineamientos:

2.3.4.1 LINEAMIENTOS PARA EL PROCESO DE TAMIZAJE
NEONATAL

El proceso para realizar el Tamizaje Neonatal, se realizard de la siguiente
manera:

e A todo nifo o nifia que se inscriba en el Programa de control infantil en
los primeros 28 dias de vida, se le tomara muestra para Tamizaje
Neonatal. La toma de muestra debe hacerse a partir del 3° dia de vida
e inmediatamente antes del 7°. No olvidar el consentimiento informado
de los padres o responsables del recién nacido

e La muestra tomada sera enviada para su procesamiento al laboratorio
de Tamizaje Neonatal, ubicado en el Anexo del Hospital Nacional de
Nifios Benjamin Bloom.

e Si los valores reportados de TSH son menores de 10 uU/ml, éstos se
consideraran normales y se le dara de alta del Programa al nifio.

e Si el valor de TSH de la primera muestra se encuentra entre 10 y 30
uU/ml, se considerara sugestivo de Hipotiroidismo congénito, por lo
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gue se informara a la persona responsable del SIBASI de procedencia
de la muestra, para que se cite de nuevo al paciente y le sea tomada
una segunda muestra.

e Si el resultado de la primera toma de TSH por Tamizaje es mayor o
igual a 30uU/ml, se informara al gerente del SIBASI, y director del
establecimiento para que ubiquen y refieran al paciente al laboratorio
de Tamizaje Neonatal para que se le tome una muestra sanguinea para
confirmar diagndstico y si resultan positivas se referirdn a consulta
externa de endocrinologia del hospital de nifios Benjamin bloom, el
mismo dia o en un periodo no mayor de 1 semana posterior a la
notificacion, para que sea evaluado y se le inicie tratamiento.

e Aquellos pacientes a los que se les realice una segunda muestra, y
obteniéndose un resultado de TSH menor de 10 uU/ml, se le dara alta
del Programa de Tamizaje neonatal; si el valor reportado se encuentra
mayor de 10uU/ml , se informara al Gerente del SIBASI, y director del
establecimiento para que ubiquen y refieran al paciente al laboratorio
de Tamizaje Neonatal para que se le tome una muestra sanguinea para
confirmar diagndstico y si resultan positivas se referiran a la Consulta
Externa de Endocrinologia del Hospital de Nifios Benjamin Bloom, el
mismo dia o en un periodo no mayor de 1 semana posterior a la
notificacion, para que sea evaluado y se le inicie tratamiento.

e Todos los pacientes que resulten con prueba positiva, recibiran

tratamiento en el Hospital de nifios Benjamin Bloom.

2.3.5. SEGUIMIENTO A PACIENTES CON HIPOTIROIDISMO

El hospital Bloom asignara un pediatra endocrindlogo para el
seguimiento de todos aquellos nifios a quienes se les diagnostique la
enfermedad a través del programa de tamizaje neonatal. A dichos pacientes,
se les brindara la atencion de la siguiente manera:
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Durante el primer afio del programa, las consultas se haran cada 2
meses. Al inicio se tomara TSH, T4 libre y una radiografia de mano
para evaluar la edad ésea.

Debe tomarse TSH y T4 libre cada 2 meses, para ajustar dosis de
medicamentos.

A partir del segundo afno de vida, el paciente debera de tener una
consulta cada 3 meses. Durante este periodo se tomara siempre T4
y TSH , con la respectiva evaluacion psicométrica.

A partir del tercer afio en el Programa, se realizaran los controles
cada 3 meses.

Al cumplir cuatro afos en el programa, se hara una evaluacidn
psicométrica, y continuara en la consulta de endocrinologia del

Hospital Benjamin Bloom, para su seguimiento.
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3. SISTEMA DE HIPOTESIS

3.1. HIPOTESIS DE INVESTIGACION
Hil: La prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectada por medio del
Tamizaje Neonatal en los nifios y nifias de la Regidén Oriental de El Salvador
no es de 1:2,000.

Hi2: El seguimiento que se ha dado a los casos positivos por parte del

Ministerio de Salud ha sido el adecuado.

3.2. HIPOTESIS NULAS
Hol: La prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectada por medio del

Tamizaje Neonatal en los nifos y nifas de la Regién Oriental de El Salvador
es de 1:2,000.

Ho2: El seguimiento que se ha dado a los casos positivos por parte del

Ministerio de Salud no ha sido el adecuado
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3.3. OPERACIONALIZACION DE LAS HIPOTESIS EN VARIABLES E INDICADORES

HIPOTESIS VARIABLES DEFINICION DEFINICION INDICADORES
OPERACIONAL
Hil: La prevalencia | Prevalencia de Proporcién de Se determinara la e Casos
de Hipotiroidismo | Hipotiroidismo personas de una diferencia entre los positivos de
Congénito detectada | Congénito poblacion que casos de Hipotiroidismo Hipotiroidis
por medio del presentan Congénito en un mo
Tamizaje Neonatal en Hipotiroidismo periodo anterior y uno Congénito

los niflos y nifas de
la Region Oriental de
El Salvador no es de
1:2,000.

Congénito en la
Region Oriental de

El Salvador.

siguiente.

Hi2: El seguimiento
que se ha dado a los
casos positivos por
parte del Ministerio
de Salud ha sido el

adecuado.

Seguimiento

Proceso mediante el
cual se recopilan
sistematicamente y
con cierta
regularidad los

datos requeridos.

Medicion a través de
una entrevista aplicada
al encargado del nifio
afectado para registrar
el proceso de como se

ha atendido.

¢ Tratamiento

e Consulta

e Tiempo

e Recursos de
los
encargados

e Examenes
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4. DISENO METODOLOGICO

4.1. TIPO DE ESTUDIO

Segun el tiempo de ocurrencia de los hechos y registro de la

informacion, el estudio es:

Retrospectivo: porque se indagd sobre los resultados de la
prueba de Tamizaje Neonatal realizada a los nifios y nifias que nacieron
entre el ano 2008 y 2010.

Segun el periodo y la secuencia del estudio es:

Longitudinal: porque permite determinar la prevalencia de
hipotiroidismo congénito en los niflos y nifias que nacieron entre el
2008 y el 2010; y se investigdo si el Ministerio de Salud brindd

seguimiento a los casos positivos para controlar la enfermedad.

Segun el andlisis y el alcance de los resultados, el estudio es:

Descriptivo: porque se determind la prevalencia de los nifios
con hipotiroidismo congénito nacidos entre los afos 2008 y 2010

detectados mediante la prueba de Tamizaje Neonatal.

Segun la fuente de datos, la investigacidn se caracteriza por ser:

Bibliografico o documental: Porque se llevd a cabo una
recopilacién de informacion procedente de la base de datos
proporcionada por el Instituto Nacional de Salud, libros de medicina,

articulos médicos y paginas electrénicas; es decir estara fundamentada
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en informacién ya procesada.
4.2. POBLACION O UNIVERSO

Todos los nifios y niflas de 3 a 28 dias, tamizados en la Regién Oriental
de El Salvador por el Ministerio de Salud en las fechas: abril de 2008 a

diciembre de 2010 con una poblacién total de 15,793.

Tabla 1: Total de Tamizajes Neonatales realizados desde el anho 2008

al 2010 en los cuatro departamentos de la Region Oriental de El

Departamento
San Miguel Usulutan La Union Morazan

Afo

2008 1886 1235 1139 591

2009 2129 1224 1204 1059

2010 1484 1492 1317 1033

Total 5499 3951 3660 2683
Salvador.

Fuente: Base de datos proporcionada por el Instituto Nacional de Salud

4.3. MUESTRA

Muestra 1:

Total de nifilos y nifas de 3 a 28 dias de nacidos tamizados en el
periodo comprendido de abril de 2008 a diciembre de 2010 en la Region
Oriental de El Salvador con un total de 15,793.

Muestra 2:
Nifos tamizados con resultado positivo y examenes confirmatorios

positivos.
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Segun los datos proporcionados por el Instituto Nacional de Salud el
total de nifios tamizados con resultado positivo y examenes confirmatorios
positivos es de 8 pacientes, de estos, de uno de ellos no se obtuvieron datos

de residencia, quedando una muestra de 7 pacientes.

4.4. CRITERIOS PARA ESTABLECER LA MUESTRA

4.4.1. CRITERIOS DE INCLUSION

e Nifos y niflas de 3 a 28 dias de nacidos a quienes se les realizd la
prueba de Tamizaje Neonatal aportada por el Ministerio de Salud y con
resultados confirmatorios positivos.

e Nifos y nifas residentes en la Region Oriental de El Salvador.

e Nifios tamizados durante: abril de 2008 a noviembre de 2009; febrero
de 2010 a septiembre de 2010.

4.4.2. CRITERIOS DE EXCLUSION:

e Ninos y nifas con resultado positivo pero que en las pruebas
confirmatorias dieron resultado negativo.

e Nifos y nifias que a pesar de estar en la base de datos proporcionada por
el INS, no se puedan obtener datos del paradero para poder realizar la visita

para desarrollar la entrevista con el padre o encargado.
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4.5. TIPO DE MUESTREO

No probabilistico por conveniencia: porque se estudié todos los

casos registrados en la base de datos del Instituto Nacional de Salud.

4.6. TECNICA DE RECOLECCION DE DATOS

v TECNICAS DOCUMENTALES

Para obtener informacion acerca del tema en estudio se revisaron
libros de medicina, revistas médicas y cientificas, paginas de internet

cientificas, y acceso a los datos proporcionados por el INS y el HNNBB.

v TECNICAS DE CAMPO

La entrevista para obtener la informacidn necesaria para validar el

estudio y cumplir con los objetivos.

4.7. INSTRUMENTO

La guia de entrevista se aplico a la madre, padre o encargado del
cuidado de los niflos diagnosticados con hipotiroidismo congénito mediante la
prueba de Tamizaje Neonatal; dicho instrumento estd conformado por 18
preguntas, exponiendo: Caracteristicas Socio demograficas, Antecedentes

Familiares y Seguimiento de dichos casos (Ver Anexo N°2 )
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4.8. PROCEDIMIENTO

4.8.1. PLANIFICACION DE LA INVESTIGACION

En esta etapa se determind el tema de investigacién junto con el
docente asesor, luego se elaboré el Perfil y Protocolo de Investigacion
gue fue revisado por la comision del proceso de graduacion.

Posteriormente se ejecutd la investigacidn y se redacté el informe final.

4.8.2. EJECUCION DE LA INVESTIGACION

Se presentd el instrumento al comité evaluador del proceso de
graduacion la segunda semana de octubre de 2012 para valorar

su validacién.
4.8.2.1. VALIDACION DEL INSTRUMENTO
Se aplicé una guia de entrevista como prueba piloto a un paciente
con resultado positivo que se detectd en el 2012, para ver si el instrumento
sustentaba las necesidades del estudio y poder asi validarlo.
4.8.2.2. RECOLECCION DE DATOS
La recoleccion de datos se realizdé de la siguiente forma:
Se contacté con el personal de la Regién Oriental para establecer una
cita con la persona encargada del programa de Tamizaje Neonatal en el

Instituto Nacional de Salud y el Ministerio de Salud de El Salvador, persona

gue proporciond los datos necesarios para la investigacion.
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Se le realizd una entrevista a cada encargado de los nifios y nifias con
resultado positivos segun los datos proporcionados, donde se investigd las

distintas variables.

4.8.2.3. PLAN DE ANALISIS

Registro de informacidon en base a tablas de frecuencia, tanto para la
informacion estadistica como para las entrevistas realizadas a los encargados
o padres de los nifios y nifas con resultados positivos por medio del
programa Excel de Microsoft Office 2007 y por medio de programa SPSS
STADISTICS v19 .

4.9 CONSIDERACIONES ETICAS

Se explicé al encargado del paciente la importancia de su participacion
en el estudio y los beneficios que esto trae para la elaboracidon de nuevas

politicas de salud.

No se revelara su identidad, respetando sus creencias y derechos.
Se elabord un consentimiento informado, firmado por el responsable del nifio

con hipotiroidismo congénito (Ver anexo N° 3)

El equipo investigador se compromete en utilizar los datos
proporcionados por parte del Programa Ternura del Ministerio de Salud y el
Instituto Nacional de Salud, para fines académicos y para demostrar la

eficacia del proceso de seguimiento al Ministerio de Salud.
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5. RESULTADOS

5.1 Caracteristicas Sociodemograficas de la poblacion en estudio.

Tabla N° 2: Casos Positivos de Hipotiroidismo Congénito segin el

sexo.
Sexo Recuento | Porcentaje
Masculino 4 57.15%
Femenino 3 42.85%
Total 7 100%
Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio
Analisis:

El 57.15% de los nifios positivos con Hipotiroidismo Congénito confirmados
en la Region Oriental de El Salvador son de sexo masculino, y el 42.85% de

sexo femenino.

Interpretacion:
El mayor numero de casos positivos de Hipotiroidismo Congénito en la
Regidén Oriental de El Salvador obtenido en la investigacion fue del sexo

masculino.
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Grafico N°1: Casos positivos de Hipotiroidismo segin el sexo

4 Masculino

H Femenino

Masculino Femenino

Fuente: tabla N°2

Tabla N° 3: Edad actual de los pacientes en estudio.

Edad Frecuencia | Porcentaje
1 - 2 anos 1 14.29%
3 - 4 anos 6 85.71%

Total 7 100%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Analisis:
El 85.71% de los nifios positivos con Hipotiroidismo Congénito confirmados
en la Regidon Oriental de El Salvador tienen entre 3-4 afios, y el 14.29%

tienen entre 1-2 afnos.

Interpretacion:
El mayor nimero de nifios con diagndstico confirmado de Hipotiroidismo
Congénito fueron detectados al inicio de la implementacién del programa de

Tamizaje Neonatal.
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Grafico N°2: Edad actual de los pacientes en estudio.

H1-2anos

i 3 -4 anos

Fuente: tabla N° 3

Tabla N° 4: Procedencia de los pacientes en estudio.

Departamentos | Frecuencia | Porcentaje Total Prevalencia
Tamizados

San Miguel 2 28.57% 5,499 1:2749

Usulutan 3 42.85% 3,951 1:1,317

Morazan 2 28.57% 2,683 1:1,341

La Uniodn 0 0% 3,660 0:3.660

Total 7 100% 15,793 ----

Fuente: base de datos del INS.

Analisis:

El 42.85% de los nifios positivos con Hipotiroidismo Congénito confirmados
en la Region Oriental de El Salvador proceden del departamento de Usulutan,
el 28.57% proceden de San Miguel al igual que Morazan, y no se

encontraron casos en La Union.
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Interpretacion:

En la Regidon Oriental de El Salvador, Usulutan tiene la mayoria de casos

positivos, y en La Unidn no se describieron casos confirmados de

Hipotiroidismo Congénito durante el periodo de estudio.

Grafico N° 3: Procedencia de los pacientes en estudio.

La Unidn
Morazan i San Miguel
H Usulutan
Usulutan 42% H Morazan
H La Unidn
San Miguel
[
0 1 3 4
Fuente: tabla N°4
Tabla N°5: Distribucidon segin zona geografica
Zona Geografica | Frecuencia | Porcentaje
Rural 6 85.71%
Urbana 1 14.29%
Total 7 100.00%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Analisis:

El 85.71% de los pacientes en estudio pertenecen a la zona rural, mientras

que el 14.29% pertenece a la zona urbana.
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Interpretacion:

El mayor nimero de casos encontrados pertenecen a la zona rural, en su

mayoria presentan riesgo

geografica y las limitaciones econdmicas.

socioecondémico por la

Grafico N°4: Distribucion segin zona geografica

B Rural

m Urbana

Tabla N°6: Rango de edad en que se tomo el Tamizaje Neonatal

Fuente: tabla N° 5

Edad Frecuencia | Porcentaje
3-10 dias 3 42.86%
11-20 dias 2 28.57%
21-28 dias 2 28.57%
Total 7 100.00%

Fuente: Datos proporcionados por el INS

poca accesibilidad
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Analisis:

El 42.86% de los nifios tamizados con resultado confirmado positivos con
Hipotiroidismo Congénito en la Regidén Oriental de Salud fueron tamizados
entre 3-10 dias de nacido, el 28.57% fueron tamizados entre los 11-20 dias

de nacido , y el 28.57% fueron tamizados entre los dias 21-28.

Interpretacion:

Segun el Programa Ternura lanzado por el MINSAL el rango de edad para
poder tomarle la prueba de tamizaje neonatal esta entre el dia 3 al dia 28
de nacido. En los pacientes encontrados con Hipotiroidismo Congénito, todos
fueron tamizados entre ese rango de edad, siendo de 3-10 dias el mas

frecuente.

Grafico 5: Rango de edad en que se tomo el Tamizaje Neonatal

H 3-10 dias
4 11-20dias
121-28 dias

3-10 dias 11-20 dias 21-28 dias

Fuente: Tabla 6
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Tabla N° 7: Edad del diagnéstico.

Edad Frecuencia | Porcentaje
10-20 dias 1 14.29%
28 dias 0 mas 6 85.71%
Total 7 100.00%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacidn en estudio

Analisis:

El 14.29% de los nifios tamizados con resultado confirmado positivos con
Hipotiroidismo Congénito en la Region Oriental de Salud fueron
diagnosticados entre los dias 10- 28 de edad, el 85.71% fueron

diagnosticados a partir de los 28 dias.

Interpretacion:

Del total de pacientes con diagndstico positivo, el 85.71% fue diagnosticado
a partir de los 28 dias de edad, rango en el que el paciente puede comenzar
a tener secuelas de la enfermedad, solo uno de los nifios recibié un
diagndstico temprano a pesar de que tres de los nifios fueron tamizados

entre la edad de los 3-10 dias de edad.

Desde el punto de vista clinico, solamente en un caso se actud
tempranamente para efectuar el diagndstico de Hipotiroidismo Congénito. En
el resto de casos no ha existido una accién oportuna porque se debe dar el

resultado no mayor de una semana.
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Grafico 6: Edad del diagndstico.

M 10-20 dias

@28 dias o mas

Fuente: Tabla N°7.

Tabla N° 8: Establecimiento de salud de toma de Tamizaje neonatal.

Establecimiento Frecuencia | Porcentaje
Unidad Comunitaria de Salud Familiar 5 71.43%
Hospital 2 28.57%
Equipos comunitarios de salud familiar 0 0.00%
Casas de Salud 0 0.00%
Total 7 100%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Analisis:

El 71.43% de los nifios tamizados con resultado confirmado positivos con
Hipotiroidismo Congénito en la Regidn Oriental de Salud fueron tamizados en
las Unidades de Salud, ahora llamadas Unidades Comunitarias de Salud
Familiar y el 28.57% fueron tamizados en los distintos Hospitales de la

Regidén Oriental.
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Interpretacion:

Los lugares de toma de muestra establecidos por el programa ternura son las
unidades comunitarias de salud incluidos los ECOS y las casas de salud,
ademas de los hospitales 2° y 3° Nivel. En el total de ninos tamizados, dos
de ellos fueron tamizados en el Hospital de Santa Rosa de Lima y Hospital de
Santiago de Maria, debido a g los pacientes estuvieron ingresados en dichas
instituciones por mas de tres dias, los cinco pacientes restantes fueron
tamizados en las Unidades Comunitarias de Salud familiar al momento de la

Inscripcion .

Grafico 7: Establecimiento de salud de toma de Tamizaje neonatal.

H Unidad Comunitaria de Salud
Familiar

k4 Hospital

L4 Equipos comunitarios de salud
familiar

LI Casas de Salud

Unidad Hospital Equipos Casas de Salud
Comunitaria de comunitarios
Salud Familiar de salud
familiar

Fuente: Tabla N° 8
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Tabla N° 9: Sintomas previos al diagnostico.

Sintomas Frecuencia | Porcentaje
Suefio prolongado 1 14.29%
Ausencia de llanto 1 14.29%
Dificultad en la alimentacidn 1 14.29%
Ninguno 2 28.57%
Dos o0 mas alteraciones 2 28.57%
Total 7 100.00%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacidn en estudio

Analisis:

El 14.29% de los nifios tamizados con resultado confirmado positivos con
Hipotiroidismo Congénito en la Region Oriental de Salud tuvieron sueno
prolongado, el 14.29% tuvieron ausencia de llanto, al igual que dificultades
en la alimentacién. El 28.57% no tuvieron ninguna sintomatologia y el
29.57% restante presentaron dos o mas alteraciones de las antes

mencionadas.

Interpretacion:

Los pacientes con Hipotiroidismo Congénito presentan una serie de sintomas
que en ciertas ocasiones son vistas como normales y que generalmente no
hacen sospechar que el recién nacido pueda tener una enfermedad. En los
casos entrevistados las madres comentaron que notaron anormalidades en el
suefio, ausencia de llanto: estos sintomas o signos pueden ir acompanados
uno de otro o presentarse individualmente. Dos de las madres no percibieron

cambios aparentes en el recién nacido.
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Grafico 8: Sintomas previos al diagnéstico.
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Tabla N° 10: Pacientes que recibieron tratamiento.

Analisis:

Fuente: Tabla N° 9

Respuesta | Frecuencia | Porcentaje
SI 6 85.71%
NO 1 14.29%
Total 7 100%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

El 85.71% de los pacientes ha recibido tratamiento para la enfermedad. El

14.29% de los pacientes no recibié tratamiento para la enfermedad.
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Interpretacion:

Seis de los siete pacientes han recibido tratamiento para su enfermedad en

el HNNBB. Uno de ellos abandoné el tratamiento por qué padres emigraron al

exterior y la familiar encargada de menor mostré negacion a la enfermedad.

Grafico 9: Pacientes que recibieron tratamiento.

2
()
T
o ||
2 HNO
Fuente: Tabla N° 10
Tabla N° 10: Interrupcion del tratamiento.
Respuesta Frecuencia | Porcentaje
No corresponde 1 --
SI 1 16.66%
NO 5 83.34%
Total 6 100.00%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio
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Analisis:
El 83.34% respondié que no ha habido interrupcion del tratamiento. El
16.66% respondid que si ha tenido interrupciones en su tratamiento. Un

paciente no corresponde, debido a que nunca recibid tratamiento.

Interpretacion:

Cinco de los seis pacientes han recibido tratamiento para su enfermedad en
el HNNBB y no han tenido ninguna interrupcién en el tratamiento de su
enfermedad. Uno de los pacientes tuvo interrupcién en su tratamiento a
partir de los seis meses de edad debido a que ya no tuvo apoyo por parte de
la Unidad comunitaria de Salud Familiar a la que pertenecia, ademas de falta
de recursos econdmicos para viajar al HNNBB, el otro abandond el
tratamiento por qué padres emigraron al exterior y la familiar encargada de
menor mostréo negacion a la enfermedad, por lo tanto nunca recibio

tratamiento.

Grafico 10: Interrupcion del tratamiento.
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Fuente: Tabla N° 11
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Tabla N° 12: Frecuencia de controles por la enfermedad en el primer

ano.
Respuesta Frecuencia | Porcentaje
Cada 2 meses 6 85.71%
No tuvo controles 1 14.29%
Total 7 100.00%
Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio
Analisis:

El 85.71% de los nifios positivos con Hipotiroidismo Congénito confirmados
en la Regién Oriental de Salud recibieron controles por la enfermedad cada 2
meses en el primer ano de vida, mientras que solo el 14.29% de la poblacion

manifestd no haber recibido controles durante el primer afio de vida.

Interpretacion:

La mayoria de los pacientes diagnosticados con Hipotiroidismo han recibido
el tratamiento establecido en las normativas del Ministerio de Salud,
mientras que un paciente con diagndstico de HC no recibid tratamiento

especifico debido a que padres emigraron del pais.
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Grafico N°11: Frecuencia de controles por la enfermedad en el primer

afno.

H Cada 2 meses

3 86% 4 No tuvo controles

10

Cada 2 meses No tuvo controles

Fuente: Tabla N° 12

Tabla N° 13: Frecuencia de controles por la enfermedad en el

segundo aio.

Respuesta Frecuencia | Porcentaje
Cada 3 meses 5 71.4%
No tuvo controles 2 28.6%
Total 7 100.0%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Analisis:
Durante el segundo afio de la enfermedad, el 71.4% de los nifos
confirmados con Hipotiroidismo Congénito en la Regién Oriental de Salud

recibieron controles cada 3 meses en el primer afo de vida, mientras que el
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28.6% de la poblacion manifestdé no haber recibido controles durante el

segundo ano de vida.

Interpretacion:

La mayoria de los pacientes diagnosticados con Hipotiroidismo han recibido
el tratamiento establecido en las normativas del Ministerio de Salud. Uno
abandond tratamiento a los 6 meses, y la otra paciente abandond el
tratamiento porque padres emigraron al exterior y la familiar encargada de

menor mostrd negacién a la enfermedad.

Grafico N°12: Frecuencia de controles por la enfermedad en el

segundo aio.

Fuente: Tabla N° 13
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Tabla N° 14: Frecuencia de controles por la enfermedad en el tercer

ano.
Respuesta Frecuencia | Porcentaje
No corresponde 1 --
Cada 6 meses 4 66.68%
No tuvo controles 2 33.32%
Total 6 100.00%
Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio
Analisis:

El 66.68% de la poblacidon tubo controles cada 6 meses, el 33.32% no tuvo

controles. Un paciente no corresponde.

Interpretacion:

La mayoria de los pacientes diagnosticados con Hipotiroidismo han recibido

el tratamiento establecido en las normativas del Ministerio de Salud, uno de

los pacientes no cumple criterios para que sea incluido en la pregunta.

De los 2 que no tuvieron controles, uno abandond el tratamiento por qué

padres emigraron al exterior y la familiar encargada de menor mostré

negacién a la enfermedad, el otro se retiré a los 6 meses por dificultades en

el transporte.
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Grafico N° 13: Frecuencia de controles por la enfermedad en el tercer
afo.
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Fuente: Tabla N° 14

Tabla N° 15: Visita dirigida por el Ministerio de Salud para

verificacion y seguimiento de casos.

Respuesta | Frecuencia | Porcentaje
SI 4 57.14%
NO 3 42.86%
Total 7 100.00%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Analisis:

El 57.14% respondidé que han recibido visitas de parte del Ministerio de Salud
para verificar el seguimiento en el Hospital de Niflos Benjamin Bloom, y el
42.86% manifiestan que no son visitados. Entre ellos se encuentran un

paciente que no recibié tratamiento y otro que descontinud tratamiento.
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Interpretacion:
Los nifios son visitados esporadicamente por el personal de salud encargado
para garantizar el tratamiento, por lo tanto los nifios no visitados no han

cumplido el estandar requerido por las normativas del Ministerio de Salud.

Grafico N°14: Visita dirigida por el Ministerio de Salud para

verificacion y seguimiento de casos.

Fuente: Tabla N° 15

Tabla N©° 16: Pacientes en control con Endocrinélogo Pediatra

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Respuesta | Frecuencia | Porcentaje
SI 5 71.4%
NO 2 28.6%
Total 7 100.0%
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Analisis:
El 71,4 % de pacientes que fueron diagnosticados con hipotiroidismo
congénito se encuentran en control con endocrindlogo pediatra, mientas el

28,6% no lo estan.

Interpretacion:

Del total de casos positivos para Hipotiroidismo Congénito a nivel regional,
registrados en el Instituto Nacional de Salud (INS) solamente 5 si se
encuentran en control por endocrindlogo pediatra. Un paciente no recibid

tratamiento y otro abandond por otras causas (econdmicas o sociales).

Grafico N° 15: Pacientes en control con Endocrindélogo Pediatra

Fuente: Tabla N° 16
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Tabla N° 17: Medicamento que esta recibiendo por el especialista

Respuesta Frecuencia | Porcentaje
Levotiroxina 100 mcg 5 100%
Total 5 100.00%

Analisis:

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacidn en estudio

El 100% de los pacientes ha sido manejado con Levotiroxina Tab

Interpretacion:

. (100mcgq)

Se encontrd que 5 pacientes estan con tratamiento farmacoldgico establecido

de acuerdo al peso.

Grafico N° 16: Medicamento que esta recibiendo por el especialista

Levotiroxina 100 mcg

Fuente: Tabla N° 17
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Tabla No 18: Pacientes que presentan afeccion psicomotora

(Evaluados a través de la escala simplificada del desarrollo AIEPI)

Opinién | Frecuencia | Porcentaje

SI 1 14.29%
NO 6 85.71%
Total 7 100.00%

Fuente: guia de entrevista dirigida a la poblacién en estudio

Analisis:
El 14. 29% si tiene alteracion psicomotora, mientras que el 85.71% no lo

tiene.

Interpretacion:

De los 7 nifios (as) estudiados 6 no tienen afectacién psicomotora la cual se
detecté a través de una evaluacion por medio de la escala simplificada del
desarrollo, pero 1 si lo tiene, tiene trastornos cognitivos, aprendizaje y

lenguaje; debido a que este paciente suspendid el tratamiento a los 6 meses.

Grafico N° 16: Pacientes que presentan afeccion psicomotora

(Evaluados a través de la escala simplificada del desarrollo AIEPI)
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Fuente: Tabla N© 17
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5.2 Prueba de Hipoétesis
Hipotesis 1

Hil: La prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectada por medio del
Tamizaje Neonatal en los nifios y nifias de la Regidén Oriental de El Salvador
no es de 1:2,000.

Hol: La prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectada por medio del
Tamizaje Neonatal en los niflos y nifas de la Regién Oriental de El Salvador
es de 1:2,000.

Analisis:
Total de pacientes tamizados: 15,793.

Pacientes positivos confirmados con Hipotiroidismo Congénito: 7.

PREVALENCIA: Total de pacientes con resultado positivo

Total de pacientes tamizados

Sustituyendo:
Prevalencia = 7 / 15,793, que resulta: 1
2,256

Por departamentos:
San Miguel: 1/2749
Usulutdn 1/1317
Morazan: 1/1341
La Unién: 0/3660
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Interpretacion:

Se acepta la hipdtesis 1, ya que la prevalencia de Hipotiroidismo Congénito
en la Regién Oriental de El Salvador no es de 1:2,000, sino de 1:2,256,
variando con las estadisticas establecidas por el Tratado de Pediatria de

Nelson que para la raza hispana es considerado 1:2,000.

Hipotesis 2:

Hi2: El seguimiento que se ha dado a los casos positivos por parte del

Ministerio de Salud ha sido el adecuado.

Ho2: El seguimiento que se ha dado a los casos positivos por parte del

Ministerio de Salud no ha sido el adecuado

Analisis:

o Los nifios fueron avisados en el tiempo establecido por las guias clinicas
para Tamizaje Neonatal.

o El tratamiento ha sido adecuado segun las guias clinicas de Tamizaje
neonatal, se han brindado controles subsecuentes en el tiempo requerido,
toma de examenes de laboratorio y gabinete; y el tratamiento
farmacoldgico especifico para la enfermedad.

o Los padres tienen conocimiento de la importancia de los controles y el

cuidado de los nifios en estudio y colaboran llevando a los nifios a control.

Interpretacion:

El seguimiento que el Ministerio de Salud a brindado a los nifios con
Hipotiroidismo Congénito esta dentro de los lineamientos establecidos en la
guia para Tamizaje Neonatal, por lo tanto la hipdtesis 2 se acepta en esta
investigacion.
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6. DISCUSION

Se indagd la prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectado
mediante la prueba de Tamizaje Neonatal en nifos y nifias de 3 a 28 dias
segun el Ministerio de Salud en el periodo comprendido de abril de 2008 a
diciembre de 2010 en la Regidn Oriental de El Salvador, dando como
resultado 1:2256; y se describié el seguimiento de los casos positivos en
estudio por parte del Ministerio de Salud de El Salvador en el periodo de
investigacién, el cual fue el adecuado segun lo establecido en la guia técnica

de Tamizaje Neonatal.

Se aplicé una entrevista dirigida a los responsables de 7 pacientes que
cumplian los criterios de inclusidon, en donde 4 fueron de sexo masculino y 3
femenino, teniendo en cuenta que prevalece el sexo masculino, no asi como
lo plantea el tratado de Pediatria Nelson en el cual es el femenino.
Actualmente los nifos en estudio el 85.71% se encuentran entre los 3-4
anos de edad. El 42.85% de los ninos proceden del departamento de
Usulutan, el 28.57% proceden de San Miguel al igual que Morazan, pero sin
datos positivos en la Unidon. De acuerdo al analisis de resultados el 85.71 %

de pacientes son de area rural, de zonas geograficas variables.

SEGUIMIENTO DE LOS PACIENTES.

El 42.86% de los ninos tamizados con resultado positivos de
Hipotiroidismo Congénito fueron tamizados entre 3-10 dias de nacidos, el
28.57% entre los 11-20 dias, y el 28.57% entre los dias 21-28.

El 14.29% de los nifios fue diagnosticado entre los dias 10- 28 de edad
y el 85.71% a partir de los 28 dias. El 71.43% de los nifios en estudio fueron
tamizados en las Unidades Comunitarias de Salud Familiar y el 28.57% en
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distintos Hospitales de la Regidn Oriental, en estos casos ellos fueron

ingresados y ahi tomaron la muestra.

El 14.29% de los pacientes en estudio tuvieron suefio prolongado, el
14.29%  tuvieron ausencia de llanto, al igual que dificultades en la
alimentacion, el 28.57% no tuvieron ninguna sintomatologia y el 29.57%
restante presentaron dos o mas alteraciones de las antes mencionadas, cabe
resaltar el 28% de pacientes que no presentaron ninguna sintomatologia a

pesar del diagndstico.

El 85.71% de los pacientes ha recibido tratamiento para la enfermedad
y el 14.29% de los pacientes no recibié tratamiento, se evidencia que el
paciente que no ha recibido tratamiento es el que presenta actualmente

afeccién psicomotora.

El 71.43% respondid que no ha habido interrupcion del tratamiento y
el 14.29% respondid que si ha tenido interrupciones, los que si han tenido
interrupciones han sido por diversas causas, principalmente econémica. El
85.71% de los nifos recibieron controles por la enfermedad cada 2 meses en
el primer afio de vida, mientras que solo el 14.29% de la poblacion
manifestd no haber recibido controles. Durante el segundo afio de la
enfermedad, el 71.4% de los nifilos recibieron controles cada 3 meses a
partir del en el primer afio de vida, mientras que el 28.6% de los nifios no
recibieron controles durante el segundo ano de vida. El 57.14% de los
entrevistados tubo controles cada 6 meses, el 28.57% no tuvo controles.
estos datos son de considerar porque segun las Guias de Actuacion de la
Sociedad Europea de Endocrinologia Pediatrica (ESPE) y de la Sociedad
Americana de Endocrinologia Pediatrica (Lawson Wilkins) el seguimiento
médico es la clave para el retraso de secuelas de Hipotiroidismo Congénito a
nivel mundial.
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El 57.14% de los responsables entrevistados respondié que han
recibido visitas de parte del Ministerio de Salud para verificar el seguimiento
en el Hospital de Niflos Benjamin Bloom, y el 42.86% manifiestan que no son
visitado, lo que contrariamente se establece en la Guia Técnica de tamizaje
neonatal para Hipotiroidismo Congénito la cual establece un compromiso de
parte de las autoridades locales de salud para su seguimiento, datos.

Se Determino que el 71,4 % de pacientes que fueron diagnosticados con
hipotiroidismo congénito se encuentran en control con endocrindlogo

pediatra, mientas el 28,6% no lo estan.

El 71,43% ha sido manejado con Levotiroxina Tab. (100mcg) vy
28.57% no tiene tratamiento de ningun tipo, la dosis administrada se calcula
en base al peso en los recién nacidos, la dosis de inicio es de 10- 15ug /kg, y
se aumenta gradualmente en base a edad y peso, esto seguln los estandares

y guias internacionales de hipotiroidismo congénito.
El 29% presenta alteracién psicomotora, mientras que el 85.71% no, el

paciente que tiene anormalidades psicomotoras no ha recibido ningun tipo de

tratamiento.
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7. CONCLUSIONES

A los resultados obtenidos de la investigacion sobre la Prevalencia de
Hipotiroidismo Congénito en el periodo de abril 2008 a diciembre de 2010 y

verificacion del seguimiento de los casos positivos en estudio se concluye:

> La Prevalencia de Hipotiroidismo Congénito en la Regién Oriental de El
Salvador es de 1:2,256; no coincidiendo con estadisticas mundiales en

donde la prevalencia es de 1:2000 en hispanos.

» Todos los nifos en estudio (100%) fueron Tamizados en el rango de
edad establecido en la guia técnica de Tamizaje Neonatal para

Hipotiroidismo Congénito.

> El 85.71% de los casos positivos pertenecen a la zona rural, y el

14.29% a la zona urbana

> El departamento con mayor prevalencia es Usulutan (1:1,317).

> El mayor numero de casos encontrados son del sexo masculino
(57.15%).

» El 85.71% de casos diaghosticados con la enfermedad han recibido
tratamiento por parte del Ministerio de Salud con Endocrindlogo
Pediatra (Dra. Graciela Sara Giachino Regazzoni), actualmente solo el

71.4% continua recibiéndolos.

» Los controles brindados por parte del Ministerio de Salud (Hospital
Nacional de Nifios Benjamin Bloom) han sido de acuerdo a lo

establecido en la gquia técnica de Tamizaje Neonatal para
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Hipotiroidismo Congénito debido a que se dan controles subsecuentes
segun edad, se toman examenes de laboratorio y gabinete; y se da

tratamiento farmacoldgico especifico para la enfermedad.

Dentro de las anormalidades en la investigacion se encontré que los
establecimientos del Ministerio de Salud no cuentan con un adecuado
registro retrospectivo de los nifios diagnosticados con Hipotiroidismo

Congénito, lo que limitd en cierto punto el estudio.

El factor econdmico afecta a los encargados de los nifos
diagnosticados con Hipotiroidismo Congénito al incumplimiento de las
citas y los controles en el Hospital de Nifios Benjamin Bloom, debido a
que para la mayoria de pacientes tienen riesgo social por el lugar de

procedencia.

La falta de recursos y de material limita al Ministerio de Salud para
tomar Tamizaje al 100% de los Recién Nacidos: como se observo en el
estudio un gran niumero de nifios no tuvieron un Tamizaje Neonatal, y
las complicaciones a largo plazo para los nifios con la enfermedad no

diagnosticados y sin tratamiento son desfavorables.
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8. RECOMENDACIONES

MINISTERIO DE SALUD

Al ser el Hipotiroidismo congénito una enfermedad presente en El
Salvador, se le recomienda al MINSAL continuar con el programa de
deteccion temprana de Hipotiroidismo Congénito y destinar fondos para que

no existan interrupciones en la toma de tamizaje neonatal.

Se les recomienda la ampliacion del programa de tamizaje neonatal
para la deteccion de otras enfermedades como fenilcetonuria, galactosemia,
enfermedad de jarabe de arce, hiperplasia suprarrenal congénita, etcétera,
gue con una deteccidon temprana se pueden evitar complicaciones a largo
plazo, y si se pudiera contar con NEO SCREENNIG, ya que este detecta mas

de 70 enfermedades hereditarias.

Considerar la capacitacion a pediatras generales, que puedan realizar
los seguimientos a los casos positivos, tomando en cuenta que la mayoria
son de la zona rural, escasos recursos econdémicos y dificil accesibilidad de

traslado hacia el HNBB para sus respectivos controles.

REGION ORIENTAL DE SALUD

Tener un mejor control de los pacientes tamizados y de los casos
positivos en la Region Oriental. Dar apoyo en coordinacidon con las unidades
de salud a los pacientes con resultados positivos para mejorar la asistencia a
los controles al HNNBB. Se le entregara copia de esta investigacion al Dr.
Roberto Cruz y a la Sociedad de Endocrinologia de El Salvador, con la
finalidad de promover politicas de salud en beneficio de los nifios afectados
con esta enfermedad.
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HOSPITAL NACIONAL DE NINOS BENJAMIN BLOOM

Toma de muestra y entrega de resultados el mismo dia de la cita ya
establecida, debido a que la mayoria de pacientes viven en las areas rurales,
por lo que su traslado hasta el HNNBB se hace dificil por la falta de recursos

economicos y por la dificultad de traslado.

UNIDADES DE SALUD COMUNITARIA DE SALUD FAMILIAR, EQUIPOS
COMUNITARIOS DE SALUD FAMILIARY HOSPITALES NACIONALES

Continuar con la toma de Tamizaje Neonatal a todos los ninos de 3 -28
dias de nacidos. Se les recomienda llevar un control de todos los nifios
tamizados y en caso de tener pacientes con resultados positivos tener
archivada la informacion esencial y fidedigna de dichos pacientes asi como
también verificar que estos pacientes estén asistiendo a sus controles en el
HNNBB. Si estos pacientes no tienen los medios econdmicos para su
traslado, se les recomienda contactar con el SIBASI respectivo o con la
Regién Oriental de Salud para el traslado de dicho paciente con el fin de

cumplir con la asistencia a los controles.

PADRES DE FAMILIA

Se les sugiere continuar llevando a sus hijos a los controles establecidos,
ya que su desarrollo tanto fisico como mental, depende de una buena
administracion del tratamiento. Y concientizacidon sobre la importancia de los
seguimientos de estos nifios, con el fin de evitar deterioro de las funciones

cognitivas e intelectuales a largo plazo.
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ANEXOS

ANEXO N°1: GLOSARIO

Agenesia: es la anomalia de todo o parte de un o6rgano al desarrollarse

durante el crecimiento embrionario.

Anticuerpos: son (glicoproteinas del tipo gamma globulina. Pueden
encontrarse de forma soluble en la sangre u otros fluidos corporales de los
vertebrados, disponiendo de una forma idéntica que actia como receptor de
los linfocitos B y son empleados por el sistema inmunitario para identificar y

neutralizar elementos extrafios tales como bacterias, virus o parasitos.

Apnea: es el cese completo de la senal respiratoria al menos 10 segundos

de duracion.

Bromocriptina: es un derivado de la ergolina clasificado dentro de los
agonistas D2 dopaminérgicos que se usa para el tratamiento de trastornos

hipofisarios y la Enfermedad de Parkinson.

Cardiomegalia: es el término que define un agrandamiento anormal del

corazon o hipertrofia cardiaca.

Carotinemia: es un estado benigno causado por la ingestion de grandes
cantidades de alimento que contiene caroteno. El caroteno es un precursor

de la vitamina A, estando presente en diversos alimentos.
Coeficiente intelectual: Inteligencia medida por medio de un test.

Cribado neonatal: es un proceso de filtrado y separacién de los neonatos
en dos grupos, uno con alto riesgo de desarrollar la enfermedad y otro con
bajo o sin riesgo y en ningin momento se considera a la pesquisa neonatal

diagnostica.
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Disgenesias: desarrollo defectuoso.

Dishormonogénesis tiroidea: es un tipo de hipotiroidismo primario
congénito, un déficit permanente de hormonas tiroideas presente desde el
nacimiento, consecuencia de errores congénitos en la sintesis de hormona

tiroidea.
Ectopia: es un desplazamiento o mala ubicaciéon de un érgano del cuerpo.

Enfermedad de Graves: es un trastorno autoinmunitario que lleva a

hiperactividad de la glandula tiroides.
Epifisis: cada uno de los extremos de un hueso largo.

Eutiroideo: cuando los niveles de hormonas tiroideas circulantes se
encuentran dentro de valores fisioldgicos normales, y por lo tanto el

funcionamiento de la glandula tiroides también es normal

Gammagrafia: la gammagrafia es una prueba diagndstica que se basa en la
imagen que producen las radiaciones generadas tras la inyeccién o inhalacion

en el organismo de sustancias que estan marcados por un isoétopo radiactivo.

Hiperreflexia: es una reaccion del sistema nervioso auténomo

(involuntario) a la estimulacion excesiva.

Hipoplasia: es el nombre que recibe el desarrollo incompleto o detenido de

un érgano o parte de este.

Hipotiroidismo congénito: se define como el hipotiroidismo presente in

Utero y que persiste posteriormente en la vida extrauterina.

Hipotiroidismo: situacion metabdlica que resulta de la disminucién de la

cantidad o de la actividad bioldgica de las hormonas tiroideas.
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Hipotiroxinemia: disminucidon de la concentracién de tiroxina en sangre. La

causa mas frecuente es el hipotiroidismo.
Hipotdnicos: con tono muscular bajo

Hormona Estimulante de la Tiroides (TSH): es la hormona encargada de
estimular a la glandula tiroidea en la produccion de T3 y T4. Se produce en la

porcion anterior de la hipdfisis.
Letargia: estado patoldgico de suefio profundo y prolongado.

Mixedema: es una alteracion de los tejidos que se caracteriza por presentar
un edema, producido por infiltracién de sustancia mucosa en la piel, y a
veces en los érganos internos, a consecuencia de un mal funcionamiento de

la glandula tiroides.

Morfogénesis: es el proceso bioldgico que lleva a que un organismo

desarrolle su forma.

PAX-8 (Gen paired box 8): es una proteina que en los humanos esta

codificada por el PAX8 gen.
Peroxidasa tiroidea: es una enzima producida por la glandula tiroides.

Prueba de ELISA: examen de laboratorio realizado con la metodologia de

inmunoabsorbencia ligada a enzimas.

Quistes del conducto tirogloso: es un quiste fibroso que se forma de

manera persistente en el conducto tirogloso, usualmente el medio del cuello.

Retardo mental: es una incapacidad caracterizada por una significante
limitacion en las funciones intelectuales y en las conductas de adaptacion,
manifestada en los aspectos conceptuales, sociales y habilidades practicas

adaptativas.
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Sindrome de Kocher-Debré-Sémélaigne: una forma bastante rara de
atrofia muscular progresiva que afecta las células motoras de los troncos
espinales anteriores con las correspondientes disfunciones sobre todo de los
musculos escapulares y peroneales. Inicialmente se observa una caida
bilateral de los pies y pies equinovaros; en una segunda fase se afectan los
hombros y aparece un implicacion bulbar. Pueden estar asociadas
malformaciones cardiacas. Las autopsias muestran atrofia muscular vy

afectaciones de nucleos caudales del craneo. La etiologia es desconocida.

Soplos cardiacos: son ruidos patoldogicos que se perciben a la auscultacion
con el uso del estetoscopio y se originan por aumento de flujo a través de
una valvula cardiaca normal, por alteraciones de dichas valvulas, por ciertas

anomalias intracardiacas o extra cardiacas.

Tamizaje: todo aquel programa que pretende detectar una enfermedad o
defecto desconocido por el paciente, mediante un analisis, examen o
procedimiento que pueda ser aplicado rapidamente. Clasifica a los individuos
en probablemente enfermos y probablemente sanos, no pretende hacer

diagnéstico.
Taquicardia: es el incremento de la frecuencia cardiaca.

Tarjeta de Guthrie: es el papel especial que se utiliza para la recoleccién de

la muestra sanguinea, para luego ser procesada en el laboratorio.

Tiroiditis de Hasimoto: es una enfermedad de caracter autoinmune (por
autoanticuerpos antitiroideos), causando una inflamacién de la glandula
tiroides. Es una causa frecuente de hipotiroidismo subclinico primario, por

tiroiditis con bocio o con hipotiroidismo franco.

Tiroxina (T4): hormona producida en la glandula tiroides y precursora de
T3.
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Triyodotironina (T3): es la hormona tiroidea biolégicamente activa.

TTF - 2 (Transcription termination factor, RNA polymerase II): Este
gen codifica un miembro de la familia SWI2/SNF2 de proteinas, que
desempeifian un papel critico en la alteracidon de las interacciones proteina-
ADN.

TTF-1(Thyroid Transcription Factor): Factor de Transcripcién tiroideo.
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ANEXO N°2:

UNIVERSIDAD DE EL SALVADOR
FACULTAD MULTIDISCIPLINARIA ORIENTAL
DEPARTAMENTO DE MEDICINA
DOCTORADO EN MEDICINA

Guia de entrevista dirigida a los padres o responsables del nifio/a con
Hipotiroidismo Congénito detectado mediante la prueba de Tamizaje Neonatal en

nifos y nifas de 3 — 28 dias de nacidos.

Objetivo:
e Indagar el seguimiento de los casos positivos confirmados en estudio.

Fecha:
Sexo: FI] M[]
Edad:

Direccion:

Numero de Exp. Del HNNBB:

1. ¢Qué edad tenia su hijo (a) cuando le tomaron prueba de tamizaje neonatal?
a. 3—10dias. [
b. 11 -20dias. [ ]
c. 21-28dias. []

2. ¢Qué edad tenia su hijo (a) cuando le diagnosticaron la enfermedad?
a. 10-20dias. [_]
b. 21 -27dias. []
c. 28diasomas [ ]

3. ¢En qué establecimiento de salud le tomaron la prueba de tamizaje neonatal?
a. Casa de Salud [1]
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b. Unidad Comunitaria de Salud Familiar ]
c. Equipo Comunitario de Salud Familiar Especializado ]
d. Hospital L]

4. ¢Recuerda usted alguna alteracion en el comportamiento de su hijo (a) antes de
gue le diagnosticaran la enfermedad?
a. Suefio prolongado
. Ictericia neonatal

. Ausencia de llanto

00 40o

b
C
d. Dificultad en la alimentacién
e

. Ninguno

5. ¢Su hijo recibi6 tratamiento para la enfermedad?

si [ NO []

6. Silarespuesta anterior es NO, ¢ por quée?

Si la respuesta al numeral 5 es si conteste,
7. ¢Ha habido interrupcién en la administraciéon del medicamento desde el inicio

del tratamiento?

S| [] NO [ ]

8. Silarespuesta anterior es Sl , Explicar.

9. ¢Cada cuanto llevo a su hijo (a) a controles por su enfermedad en el ler afio?
a. Cada2meses [ ]
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Cada 4 meses

Cada afio

]
Cada6 meses [ ]
]
]

® 2 0 T

No tuvo controles

10.¢,Cada cuanto llevo a su hijo (a) a controles por su enfermedad en el 2do afio?

a. Cada 3 meses

b

c. Cada 6 meses
d. Cada afio
e

. No tuvo controles [ ]

[1]
. Cada4 meses []
]
[]

11.Contestar si corresponde, ¢ Cada cuanto llevé a su hijo (a) a controles por su
enfermedad cuando cumplio tres afios?
a. Cada3meses [ ]
b. Cada4 meses []
c. Cada 6 meses ]
d. Cada afio [
e

. No tuvo controles [ ]

12. ¢ Visitaron a su hijo (a) personal del Ministerio de Salud para verificar que estaba
recibiendo el manejo adecuado por el HNNBB?

si [] NO [ ]

13. Al momento, ¢ Esta en control con Endocrinélogo Pediatra?

si [ NO [ ]

14. Si la respuesta a la pregunta anterior es NO, Explicar
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15.Si se encuentra en control, ¢ Qué medicamentos esta recibiendo por el

especialista?

16.Al momento, ¢su hijo presenta algin problema en su desarrollo psicomotor?

(Evaluar a través de la escala simplificada del desarrollo AIEPI)

si [ NO [ ]
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Ministerio de Salud
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Fechay edad Rango de edad Motricidad gruesa Motricidad fina Socioafectiva Lenguaje Cogpnicion Clasificar
Pasa un objeto de una | Demuestra su afecto Entrega un objeto cuando | Busca objetos escondidos. 8
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ANEXO N°3: Consentimiento informado

CONSENTIMIENTO INFORMADO

Yo he sido elegido/a para participar en la investigacion llamada:

“Prevalencia de Hipotiroidismo Congénito detectado mediante la prueba de
Tamizaje Neonatal en nifios y nifias de 3 — 28 dias segun el Ministerio de Salud en
el periodo comprendido de abril de 2008 a diciembre de 2010 en la Regidn

Oriental de El Salvador y verificacion del seguimiento de los casos positivos”

Se me ha explicado en qué consiste la investigacion y he tenido la oportunidad de
hacer preguntas y estoy satisfecho/a con las respuestas brindadas por los
investigadores. Consiento voluntariamente a participar en esta investigacién aportando

datos veridicos.

Nombre del Participante:
N° de DUI:
Fecha:

Firma o Huellas Dactilares:
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ANEXO 4: CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES

Entrega del Perfil de Investigacion.

MAR ABR MAY JUN JUL AGO SEP OCT NOV DIC ENE FEB
1 2| 3 1 21 3] 4| 14 2| 3 1] 2| 3 1 2| 3 1 2| 3 1 2| 3 1 21 3 1 2| 3 1 2| 3 1 2| 3 1 2| 3| 4
Reuniones Generales con la
coordinacién del Proceso de
Graduacion.
Inscripcion del Proceso de
Graduacion.
27DEABR

Elaboraciéon del Protocolo de
Investigacién.

Entrega del Protocolo de
Investigacion.

28 DEJU

Ejecucién de la Investigacién.

Tabulacién, Analisis e Interpretacion
de resultados.

Redaccién de Informe Final.

Entrega de Informe Final.

Exposicién de Resultados.
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ANEXO N°5

PRESUPUESTO Y FINANCIAMIENTO

CANTIDAD | DESCRIPCION PRECIO PRECIO
UNITARIO | TOTAL
US$ US$
3 Computadoras HP dv-4 750 2250
1 Impresor multifuncion HP 100 100
3 Memorias USB de 4Gb 8 24
2 Calculadoras 10 20
8 Resmas de papel bond tamafio 6 48
carta
21 Anillados 2 42
4 Empastados 12 48
12 Lapices 0.15 1.8
12 Boligrafos 0.15 1.8
1 Cartucho de tinta a color 25 25
3 Cartucho de tinta negro 25 75
500 Fotocopias 0.03 15
4 CD para lectura 1 4
1 Transporte (Alquiler de pick-up) 150 150
Defensa de tesis (Gastos varios) 300 300
1 Servicio de Internet 28 280
10% De imprevistos 338.46
GRAN 3723.06
TOTAL

La investigacién sera financiada por el grupo investigador:

1. Br. Estefany Alejandra Diaz Galeas
2. Br. Obed Alcides Diaz Granados

3. Br. Cristela Eloisa Pacheco Gomez

US$1241.02
US$1241.02
US$1241.02
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