MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION SOCIAL

RESOLUCION NUMERO DE 2020

( )

Por la cual se reglamenta el Programa de Tamizaje Neonatal en Colombia, se adoptan
sus Lineamientos Técnicos y Operativos y se dictan otras disposiciones

EL MINISTRO DE SALUD Y PROTECCION SOCIAL

En ejercicio de sus facultades legales, en especial, de las conferidas por el numeral 2
del articulo 2° del Decreto Ley 4107 de 2011, el numeral 3 del articulo 173 de la Ley
100 de 1993, el articulo 12 de la Ley 1438 de 2011 y en desarrollo de lo previsto en los
articulos 4° y 5° de la Ley 1980 de 2019, y

CONSIDERANDO:

Que el Cadigo de Infancia y Adolescencia, Ley 1098 de 2006, en su articulo 41,
(numerales 13, 14 y 46), establece la obligacion del Sistema General de Seguridad
Social en Salud -SGSSS de disefiar y desarrollar programas especializados para la
deteccion temprana y adecuada de alteraciones fisicas, mentales, emocionales y
sensoriales en el desarrollo de los nifios, nifias y adolescentes, asi como disponer lo
necesario para que todo nifio, nifia o adolescente que presente anomalias congénitas o
algun tipo de discapacidad, tenga derecho a recibir por parte del estado atencion,
diagnéstico, tratamiento especializado y rehabilitacion, cuidados especiales de salud,
orientacion y apoyo a los miembros de la familia o las personas responsables de su
cuidado y atencion.

Que dicha norma, en sus articulos 8 y 9, hace referencia al interés superior de los nifios,
nifias y adolescentes y a la prevalencia de sus derechos, indicando que es imperativa la
garantia de la satisfaccion integral y simultanea de todos sus derechos humanos, siendo
estos prevalentes e interdependientes; los cuales prevalecen en especial si existen
conflictos entre sus derechos fundamentales con los de cualquier otra persona. En tal
sentido, indica la Corte Constitucional, en la Sentencia C-258 de 2015, que, “[...]
la calidad de sujetos de especial proteccién constitucional de los nifios, las niflas y
adolescentes, deviene del (i) articulo 44 Superior que establece que sus derechos
prevalecen sobre los derechos de los demas, y del (ii) marco internacional, que
consagra el principio del interés superior de los menores de dieciocho afios. [...]".

Que, en esta misma linea, la Ley 1804 de 2016 establece como funcién de este
Ministerio hacer énfasis en la atencion integral en los Primeros Mil Dias de Vida.

Que, por su parte, la Ley Estatutaria 1751 de 2015 regula el derecho fundamental a la
salud, reconoce a los nifios, las niflas y los adolescentes como sujetos de especial
proteccion por parte del Estado y, entre los principios, contempla la progresividad del
derecho como la ampliacién gradual y continua de acceso a servicios y tecnologias en
salud y la reduccion gradual y continua de brechas que impidan el goce efectivo del
derecho a la salud.

Que, teniendo en cuenta lo anterior, mediante la Resolucion 3280 de 2018, se adoptaron
los lineamientos técnicos y operativos de las Ruta Integral de Atencion para la Promocion
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y Mantenimiento de la Salud y la Ruta Integral de Atencién en Salud Materno Perinatal,
definidas en acciones integradas de caracter individual, colectivo, poblacional y acciones
de gestion requeridas para la atencion en salud desde lo promocional a lo asistencial-
resolutivo para prevenir y mitigar los riesgos en salud de los individuos, familias y
comunidades, la cual fue modificada por la Resolucion 276 de 2019.

Que, con el fin de desarrollar la Politica de Atencion Integral en Salud asi como lo
previsto en la Ley 1751 de 2015, este Ministerio, a través de la Resolucién 2626 de 2019,
considerd necesario desarrollar e implementar el Modelo de Accién Integral Territorial
(MAITE), fundamentado en la Atencion Primaria en Salud, centrado en las personas,
familias y comunidades y en coordinacion con todos los actores sectoriales e
intersectoriales, asegurando mayor suficiencia, equidad, eficiencia y sostenibilidad de
las intervenciones individuales y colectivas en salud.

Que el articulo 1 de la Ley 1392 de 2010, modificado por el articulo 140 de la Ley 1438
de 2011, reconoce las enfermedades huérfanas como de especial interés, definiéndolas
como aquellas cronicamente debilitantes, graves, que amenazan la vida y con una
prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas, respecto de las cuales el Estado debe
implementar las acciones necesarias para la atencién en salud de los enfermos que
padecen este tipo de patologias con el fin de mejorar la calidad y expectativa de vida de
los mismos.

Que, finalmente, la Ley 1980 de 2019 se expide con el fin de regular y ampliar la practica
de tamizaje neonatal en Colombia, a cargo de este Ministerio con apoyo del Instituto
Nacional de Salud, el cual se desarrollara de manera progresiva.

En mérito de lo expuesto,
RESUELVE:

Articulo 1. Objeto. La presente resolucion tiene por objeto reglamentar el Programa de
Tamizaje Neonatal en Colombia mediante la adopcién de los Lineamientos técnicos y
operativos para su implementacion progresiva.

Articulo 2. Ambito de aplicacion. Las disposiciones contenidas en la presente
resolucion seran de obligatorio cumplimiento para las Entidades Territoriales en Salud,
las Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud, las Entidades Administradoras de
Planes de Beneficios, incluyendo las Entidades Promotoras de Salud, las Entidades
Obligadas a Compensar, los Regimenes de Excepcién, los Regimenes Especiales y
demas entidades que desarrollan procedimientos de gestion de la atencion o de atencion
directa al recién nacido en el marco de la operacion de las Rutas Integrales de Atencion
en Salud y de la Atencion en Salud.

Articulo 3. Lineamientos técnicos y operativos. Adoptense los lineamientos técnicos
y operativos del Programa de Tamizaje Neonatal, que hacen parte integral de la presente
resolucion. El Programa estara a cargo del Ministerio de Salud y Proteccién Social,
entidad responsable de realizar los ajustes o modificaciones del mismo, en funcién de la
progresividad, iniciando, como tamizaje basico, lo previsto en las Resoluciones 3280 de
2018y 276 de 20109.

Paragrafo. Dado que algunas de las patologias que pueden ser incorporadas en el
programa de Tamizaje Neonatal corresponden a enfermedades huérfanas o raras, el
Programa define exclusivamente las atenciones asociadas a la deteccion y diagnastico.
Las atenciones requeridas luego del diagnéstico seran sefialadas en el marco de lo
definido para las enfermedades huérfanas.
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Articulo 4. Vigilancia y control. La Superintendencia Nacional de Salud, en el marco
de sus competencias, inspeccionard, vigilard y controlara el cumplimiento de las
disposiciones previstas en la presente resolucion.

Las entidades departamentales, distritales y municipales de salud deberan generar y
comunicar alertas en caso de incumplimientos a lo establecido en la presente resolucion
a la Superintendencia Nacional de Salud, con el fin de que esta proceda a realizar las
acciones pertinentes, sin perjuicio de los informes que se emitan en el marco de las
acciones de seguimiento y evaluacion que realice el Ministerio de Salud y Proteccién
Social.

Articulo 5. Vigencia. La presente resolucion rige a partir de su publicacion.

PUBLIQUESE Y CUMPLASE

Dada en Bogot4, D.C., a los

FERNANDO RUIZ GOMEZ
Ministro de Salud y Proteccion Social
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ANEXO 1. LINEAMIENTOS TECNICOS Y OPERATIVOS DEL PROGRAMA DE
TAMIZAJE NEONATAL
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Abreviaturas utilizadas

BPN — Bajo peso al Nacer

CAE - Canal Auditivo Externo

DTS — Direcciones Territoriales de Salud

EOA — Emisiones Otoacusticas

EAPB — Entidades Administradoras de Planes de Beneficios

INS — Instituto Nacional de Salud

IPS — Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud

PEAA — Potenciales Evocados Auditivos de corta latencia Automatizados
RELAB — Registro de Laboratorios

RIAMP — Ruta Integral de Atencion Materno Perinatal

RIAPMS — uta Integral de Atencién para la Promocion y Mantenimiento de la Salud
SIVIGILA - Sistema de Vigilancia en Salud Publica

SGSSS - Sistema General de Seguridad Social en Salud

UPC — Unidad de Pago por Capitacion

UPGD - Unidades Primarias Generadoras de Datos




RESOLUCION NUMERO DE 2020 Pagina 5 de 49

Continuacion de la resolucidon “Por la cual se reglamenta el Programa de Tamizaje Neonatal en
Colombia, se adoptan sus Lineamientos Técnicos y Operativos y se dictan otras disposiciones”.

1. Generalidades

El tamizaje neonatal ha sido considerado en el ambito internacional y nacional como
un mecanismo importante de identificacion de enfermedades que se presentan en
nifos aparentemente sanos, con una frecuencia relativamente baja, con posibilidad
de ser detectadas en los primeros dias u horas de nacimiento con beneficios en la
salud y desarrollo de los nifios y nifias (Kyriakie Sarafoglou and Cols, 2017). Con este
propdsito, es indispensable garantizar el manejo integral y oportuno que parte de la
deteccidon temprana de casos probables, confirmacion diagndstica, inicio del
tratamiento o abordaje terapéutico y seguimiento de la condicién patologica
diagnosticada.

Este Programa recoge los avances en el pais del tamizaje de hipotiroidismo congénito
y de manera especial lo definido en el marco de la Ruta de Atencién Integral Materno
Perinatal asi como la Ruta de Promocion y Mantenimiento de la Salud (Resolucion
3280 de 2018, modificada por la Resolucién 276 de 2019) y otros desarrollos técnicos,
normativos y pronunciamientos internacionales relacionados?. El Programa contempla
una plataforma estratégica, que permita garantizar el tamizaje neonatal, definiendo
responsabilidades de los actores, valorando mecanismos para ampliacion y
progresividad, orientando técnica y operativamente en relacion a las 4 lineas del
tamizaje y avanzando en mecanismos de monitoreo y seguimiento.

La carga de enfermedad, discapacidad y mortalidad asociada a las patologias objeto
de tamizaje ha sido ampliamente estudiada. El INS reporta en el informe de evento
para Defectos Congénitos, que en términos de afios de vida ajustados por
discapacidad (AVAD), los defectos congénitos representan 25.3-38.8 millones de
AVAD, lo que ubica este grupo como una de las causas asociadas a mayor carga de
enfermedad a nivel mundial (posicion 17); ademas de reportarse que Se calcula que
las anomalias congénitas afectan a 1 de cada 33 nifios, aproximadamente 3,3 millones
de nifios menores de 5 afios fallecen debido a dichos defectos y 3,2 millones
sobreviven, pero presentan discapacidad de por vida (INS, 2017). Se considera que
el Hipotiroidismo Congénito es la causa méas frecuente de discapacidad intelectual
prevenible en todo el mundo, ademas de otros trastornos congénitos como la
fenilcetonuria.

Los inicios del tamizaje en Colombia estan referenciados en la deteccion de
hipotiroidismo congénito (guia de atencion del recién nacido donde se menciona la
toma de sangre del segmento placentario del corddn para hemoclasificacion, TSH y
otras pruebas) y en el planteamiento mas amplio definido en Guia de Practica Clinica
para la Deteccion de anomalias congénitas en el recién nacido (2013).

En esta Ultima, se resefia la importancia de abordar al recién nacido, teniendo en
cuenta sus antecedentes familiares y de exposicion a teratdgenos, examen fisico
(incluyendo la valoracion de respuestas andmalas en la adaptacion neonatal); asi
como la busqueda de anomalias que no se detectan por examen fisico o historia
clinica (incluye cardiopatia, auditivo y Errores Innatos del Metabolismo (EIM) con una

1 Declaracion OPS — OMS (58 Sesion Comité Regional y 47 Consejo Directivo de Washington) en 2006 que insta
a incorporar acciones de Promocion y Prevencion en Recién Nacidos incluyendo acciones de Tamizaje Neonatal.
Politica de Cero a Siempre —Ley 1804 de 2016 para la garantia de la proteccién integral y el goce efectivo de los
derechos de la mujer en estado de embarazo y de los nifios y nifias desde los cero (0) hasta los 6 afios de edad.
Guias de Atencion Integral del Recién Nacido (2012), Guia de Practica Clinica de Deteccién de anomalias
congénitas en el recién nacido (2013).
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serie de patologias propuestas a ser tamizadas?) y finalmente se abordan aspectos
relacionados con la comunicacion de los resultados. La Resolucién 3280 de 2018,
modificada por la Resolucion 276 de 2019, recoge el abordaje del recién nacido en la
Ruta Integral de Atencibn Materno perinatal, en el marco de la mayoria de
procedimientos de atencion descritos (respondiendo a una l6gica de abordaje del duo
materno fetal) partiendo del cuidado preconcepcional hasta el cuidado del recién
nacido, asi como la atencion para el seguimiento del recién nacido y la valoracion
integral en la primera infancia (donde se retoma la verificacion de realizaciéon y
resultados del tamizaje neonatal).

El tamizaje neonatal tiene como objetivo dltimo evitar la progresién, secuelas,
discapacidad o modificar la calidad o expectativa de vida de los recién nacidos, razon
por la cual se considera que debe integrar condiciones metabdlicas, endocrinolégicas,
cardioldgicas, auditivas y visuales, teniendo en cuenta la incidencia de las mismas. En
Colombia, segun estimaciones del Instituto Nacional de Salud INS en el informe de
defectos congénitos de 2017, se considera que unas 3.8 millones de personas estan
afectadas con este tipo de enfermedades. La prevalencia de defectos congénitos en
Colombia para el 2017 es de 113,6 casos por 10.000 nacidos vivos - NV?, donde se
detectan, en su orden, malformaciones congénitas (107,9 casos por 10.000 NV — 95%
de los casos?), metabdlicos (5.4 casos por 10.000 NV - 4,7% de los casos®) y defectos
congénitos sensoriales (0,3 casos por 10.000 NV - 0,3% de los casos). Se encuentra
una tasa de mortalidad por defectos congénitos de 14,6% (para 2016 se encontré
como una de las principales causas de mortalidad en menores de 1 afio - 25,6% de
los casos)®.

En 1968 Wilson y Junger definieron 10 criterios’ para incluir patologias en la préactica
de tamizaje. Dichos criterios, asi como otros, son referencia para la inclusién de
patologias, por lo que a nivel mundial no existe un consenso Unico respecto a esto y
regiones, paises e incluso estados o zonas de un mismo pais pueden tener esquemas
diferentes de tamizaje®. Las recomendaciones del Colegio Americano de Medicina
Genética (2000) en cuanto a los criterios de inclusién de patologias sefiala como
esencial lo siguiente: disponibilidad de una prueba confiable de alta sensibilidad y
especificidad y de bajo costo que permita la deteccion asintomatica en los primeros
dias de vida, con unos beneficios de la deteccion temprana, la intervencion oportuna
y el tratamiento eficaz demostrados.

La definicion de las patologias a incorporar en un Programa de tamizaje neonatal,
debe valorar aspectos éticos relacionados con el tamizaje tales como consecuencias

2 Los EIM propuestos a tamizar son: Hipotiroidismo congénito, Hiperplasia suprarrenal congénita, Deficiencia de
Biotinidasa, Fenilcetonuria, Galactosemia, Deficiencia de acilCoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD) y
Acidurias organicas (acidemia propionica y acidemia metilmalénica). Para ello se propone toma a las 72 horas (0
en caso que no sea posible, antes del egreso).

3 El 31,9% de los casos se identificaron en la etapa prenatal y el 68,1% se identificaron en la etapa postnatal. Los
defectos congénitos se presentan en mayor proporciéon en recién nacidos de sexo masculino, con pertenencia
étnica indigena, con madres de 40 o0 mas afios y no afiliados al SGSSS.

4 25,9% de estas malformaciones corresponde al sistema osteomuscular, 21,5% del sistema circulatorio y 15,1%
del Sistema Nervioso Central.

5 Se reporta una prevalencia de 3,7 casos por 10.000 NV para Hipotiroidismo sin bocio.

6 INS (2017). Informe de Evento Defectos Congénitos, Colombia. Disponible en: https://www.ins.gov.co/buscador-
eventos/Informesdeevento/DEFECTOS%20CONG%C3%89NITOS%202017.pdf

7 La condicion buscada debe ser un problema de salud importante, debe existir un tratamiento aceptado para los
pacientes con enfermedad reconocida, el diagnoéstico y tratamiento deben estar disponibles, debe existir una etapa
de latencia asintomatica temprana reconocible, debe haber una prueba de tamizaje reconocida, la prueba debe
ser aceptada por la poblacion, la historia de la enfermedad conocida y tratamiento reconocido.

8 Esta definicion de las patologias a incluir en el tamizaje pasa por la valoracion de costos, de tal manera que la
decision del sistema de salud sea sustentable en el tiempo. La consideracién debe sopesar el impacto en los
individuos afectados contra la carga para los individuos no afectados.



https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/Informesdeevento/DEFECTOS%20CONG%C3%89NITOS%202017.pdf
https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/Informesdeevento/DEFECTOS%20CONG%C3%89NITOS%202017.pdf
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de falsos positivos (hospitalizacidn con mayor frecuencia que en nifios con resultados
negativos, ademas de los riesgos de generar disfuncionalidad en la relacién con los
padres), asi como las derivadas de detectar patologias que tienen significado clinico
incierto o que no cuentan con un tratamiento efectivo a largo plazo®. Esto debe ser
constantemente evaluado por los sistemas de salud de manera que pueda
considerarse si se mantiene la deteccion de dichas patologias. En todo caso, el
acompafnamiento multidisciplinario a las familias es esencial, no solo por el abordaje
de la patologia sino también por los niveles de estrés y la reconfiguracion de relaciones
y redes de apoyo que puede implicar, requiriendo apoyo de psicologia y trabajo social.

A un programa de tamizaje universal le corresponde valorar la tecnologia de tamizaje,
definir lo que se considera un resultado positivo, manejo de los casos positivos (es
decir probables), definir la tecnologia diagnostica o confirmatoria, definir los casos en
los que se hace necesario repetir la prueba y, para lo que corresponde a patologias
endocrino metabdlicas, definir los niveles del metabolito en el que se considera debe
iniciarse tratamiento en tanto se aclara el diagnéstico, dado el riesgo de deterioro del
recién nacido, entre otras.

Para muchos programas de tamizaje endocrino metabdlico a nivel mundial, la
definicién de centralizar el procesamiento de las muestras para tamizaje esta basado
en consideraciones de costo y de mejoramiento de calidad, asociados al
procesamiento de gran cantidad de muestras para condiciones relativamente raras.

Se parte de una practica del tamizaje de Hipotiroidismo Congénito, con una cobertura
segun reporte del INS, del 80% con una tasa de rellamado para la toma de muestra
para diagnéstico cercano al 50% y sin un seguimiento a los casos diagnosticados,
frente a unos programas que en la region alcanzan coberturas de hasta el 99,5%, con
inclusién de otras patologias y donde destacan experiencias como la de Uruguay,
Costa Rica, Chile y Cuba (Therrell and Cols, 2015).

Para dar cumplimiento al objetivo de la Ley de tamizaje neonatal, se debe garantizar
que la practica del tamizaje neonatal se gestione desde la estructura de un programa,
en el que cada nifio o nifia con un resultado alterado en el tamizaje, sea diagnosticado
y se le brinde la atencion que requiera de forma oportuna, en el que se encuentren
claras las responsabilidades de los diferentes actores del sistema frente al tamizaje,
el diagnostico, el tratamiento y el seguimiento, y en el que se cuente con los
mecanismos necesarios para garantizar la calidad del tamizaje y la informacién para
Su monitoreo y seguimiento.

2. Estructura del Programa
2.1 Programa de tamizaje neonatal

Es el conjunto de acciones de gestion y definiciones técnicas y operativas que
permiten garantizar la organizacién, mantenimiento y seguimiento a la operatividad
del Tamizaje Neonatal y a los resultados en salud. Define las orientaciones técnicas
para los diferentes actores del sistema a nivel nacional involucrados en la atencion de
los nifios y niflas recién nacidos, segun sus competencias, acorde con las
recomendaciones y lineamientos de los organismos internacionales sobre la materia.

9 Un andlisis de programas de tamizaje Neonatal en Europa en 2010, mostré la gran variabilidad en términos de
condiciones incluidas (de 2 hasta 30); educacion a las familias, consentimiento informado; edad de recoleccion de
la muestra, metodologia de screening, almacenamiento de muestra; asi como confirmacion diagnostica,
tratamiento y seguimiento.
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La practica del tamizaje neonatal en el pais debe realizarse bajo la estructura de un
Programa de Tamizaje Neonatal en los términos que se establecen en los
lineamientos técnicos y operativos de la presente resolucion.

2.20bjetivos del Programa

Objetivo General

Definir lineamientos técnicos y operativos que permitan ubicar a los actores del sector
salud en términos de sus responsabilidades, especificando las condiciones y
consideraciones a tener en cuenta en la atencion integral de los recién nacidos y sus
familias en el marco del tamizaje neonatal.

Objetivos especificos

1. Fortalecer la deteccion precoz, diagndéstico temprano, tratamiento oportuno y
seguimiento a defectos congénitos de condiciones detectables en las primeras
horas o dias de nacimiento, para disminuir la morbi — mortalidad evitable y la
discapacidad asociada a estas alteraciones, en articulacion con los diferentes
actores del sector salud.

2. Gestionar y hacer seguimiento a la atencion integral en salud asociadas al tamizaje
neonatal y a los resultados en salud establecidos en el Programa, en el marco del
Sistema General de Seguridad Social en Salud, generando mecanismos que
garanticen la confirmacion diagndstica y el tratamiento oportuno.

3. Orientar, articular y fortalecer las Redes de Prestaciéon de Servicios, Red de
Laboratorios e Instituciones de Diagndéstico que brindan atenciones en el marco
del programa de tamizaje neonatal en sus procesos de registro de informacion,
seguimiento, calidad, desarrollo de capacidades y demas.

4. Fortalecer los procesos de vigilancia en salud publica de defectos congénitos en
el marco del Programa.

5. Desarrollar las estrategias que permitan orientar a las familias y otros actores, en
los contenidos y especificaciones de la atencion relacionada con el tamizaje, para
potenciar la accion del sector y mejorar el seguimiento a las condiciones
tamizadas.

2.3. Poblacion sujeto

El programa de tamizaje neonatal esta dirigido a todos los recién nacidos en el
territorio colombiano y a sus familias.

En el marco de la atencion materno perinatal (al binomio madre — hijo durante la
gestacion), se retoma lo planteado en la Ruta de Atencién Materno perinatal para la
prevencion y deteccion antenatal de defectos congénitos, asi como las demas
definiciones establecidas en las Resoluciones 3280 de 2018 y 276 de 2019 (y la
normatividad que las modifique).

Resultados en salud

Son aquellos que evidencian el impacto de la gestion y atencion integral en salud que
se brinda de manera oportuna y con calidad, en desarrollo de las responsabilidades y
competencias de los actores del sector salud y con participacion activa de las familias
de los nifios y nifias recién nacidos.

Resultados de Impacto

o Niflos y niflas con tratamiento oportuno de patologias objeto de tamizaje
neonatal.

o Niflos y nifias sin morbilidad evitable
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o Niflos y nifias sin mortalidad evitable
3. Aspectos de Gestion del Programa
3.1. Desarrollo de capacidades y competencias.

Ademas de lo establecido en la Ley 1164 de 2007, la Politica Nacional de Talento
Humano en Salud y demas normatividad vigente, en relacion a las competencias del
Talento Humano en Salud, el Ministerio de Salud y Proteccién Social fortalecera la
incorporacion de competencias relacionadas con la Atencion Integral en la Primera
Infancia y el Programa de Tamizaje Neonatal. Asi mismo, definira mecanismos para
favorecer y orientar el desarrollo de capacidades en articulacién con los demas actores
del sector salud.

3.2. Ampliacién del Programa

Las intervenciones y atenciones definidas en los lineamientos técnicos y operativos
del Programa, retoman lo establecido en las Resoluciones 3280 de 2018 y 276 de
2019 y las normas que las modifiquen, en cuanto a las atenciones vinculadas al
tamizaje neonatal en las 4 lineas del Programa y estan garantizadas a la totalidad de
la poblacion.

De acuerdo con esto, la progresividad, entendida como la incorporacion de nuevas
patologias en el Programa asi como las atenciones asociadas a las mismas, se deriva
de las definiciones de la Ruta Integral de Atencion en Salud a condiciones endocrino
metabdlicas congénitas y la incorporacion en el Plan de Beneficios con cargo a la UPC
gue se defina para dichas atenciones (lo que responde a criterios de sostenibilidad,
asi como a criterios de inclusion y aprendizajes de los programas de tamizaje a nivel
mundial).

El Ministerio de Salud y Proteccién Social ser& el responsable de liderar la gestién
nacional correspondiente al Programa, que permita avanzar en términos de
integralidad y oportunidad de la atencion, asi como definir lo correspondiente a la
progresividad de la misma, todo ello en articulacion con el INS y, en los casos en que
se requiera, con participacion de las sociedades cientificas y la academia.

En este sentido, este Ministerio convocara a reuniones de expertos para apoyar la
formulacién, implementacion o analisis del funcionamiento del Programa de Tamizaje
Neonatal para los casos en que sea necesario. Los expertos convocados, actuaran
como instancia asesora para temas como la definicibn de patologias a ser
incorporadas, tecnologias de tamizaje y diagnostico, pautas de abordaje y de
atencion, entre otros.

3.3. Consentimiento informado

De conformidad con lo establecido en el articulo 12 de la Ley 1980 de 2019 que define
la obligatoriedad del consentimiento informado escrito para el proceso de tamizaje
neonatal, el Consentimiento informado para tamizaje neonatal es el documento por
medio del cual el representante o representantes legales del nifio o nifia, acepta de
manera libre, voluntaria y consciente, la realizacion del proceso de tamizaje neonatal
por medio de examen fisico o tecnologias diagnésticas, tras haber recibido
informacion sobre los beneficios, riesgos y alternativas existentes frente al tamizaje y
al diagnadstico de las condiciones a identificar.
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Para el tamizaje neonatal el consentimiento podra ser de tres tipos:
1. Consentimiento informado para tamizaje neonatal por medio de examen fisico
para el tamizaje visual o de cardiopatia congénita compleja.
2. Consentimiento informado para tamizaje neonatal endocrino-metabolico
a. Toma de muestra de sangre seca en papel filtro para tamizaje neonatal de
hipotiroidismo congénito (y las patologias que sean incorporadas en el
programa de tamizaje neonatal en esta linea). En el caso de estas
patologias, la toma de muestra de sangre de cordén umbilical debe ser
realizada en todo caso, si el procedimiento asi lo establece.
b. Toma de muestra de sangre periférica.
3. Consentimiento informado para tamizaje neonatal por medio de tecnologias
diagnosticas diferentes a analisis de muestra de sangre.

Los consentimientos informados de los tipos 1 y 2a se podran realizar dentro de
cualquiera de las siguientes atenciones: (i) ltima cita de control prenatal, (ii) al ingreso
de la hospitalizacion por atencion del parto o cesarea, (iii) durante las primeras 24
horas de hospitalizacién post parto.

Los consentimientos informados de los tipos 2b y 3, se podran realizar posterior al
proceso de informacion sobre la indicacion de la realizacion del tamizaje, y previo a la
realizacion de la toma de la muestra de sangre periférica o del procedimiento de
evaluacion por medio de tecnologia diagnostica diferente al analisis de muestra de
sangre.

El proceso de informacion para la cualificacién del consentimiento y su firma, estara
siempre a cargo del médico que da la informacién a la gestante, o al representante
legal de nifio o nifia.

En el caso excepcional de que tras recibir la informacién de forma clara, objetiva y
suficiente, y en comprension de las implicaciones de las intervencion de tamizaje se
presente un rechazo a la realizacién del tamizaje, se debera actuar en garantia al
interés superior del nifio o nifia, y en reconocimiento a los limites del consentimiento
sustituto; en consecuencia el médico o médica debe realizar el tamizaje, tras dejar
registro en la historia clinica del proceso de informacién y de la decision.

Es responsabilidad de las EAPB y de las IPS el desarrollo de escenarios y
mecanismos de informacion continua durante la preconcepcion, gestacion y parto y
puerperio, destinado a las familias en el marco del tamizaje. Como parte del proceso
de educacién e informaciéon sobre el tamizaje neonatal este Ministerio dispondra de
informacion relacionada en su pagina web (incluyendo una proforma del
consentimiento informado teniendo en cuenta las consideraciones sefialadas).

3.4. Regulacion de medicamentos y tecnologias en salud

El Ministerio de Salud y Proteccién Social, en conjunto con el Instituto Nacional de
Salud (INS) y el Instituto Nacional de Vigilancia de Medicamentos y Alimentos
(INVIMA), definira los mecanismos que favorezcan el acceso equitativo a
medicamentos y tecnologias en el marco del programa, especialmente en lo
concerniente a las patologias del tamizaje endocrino metabdlico.
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3.5. Responsabilidad de los actores del sistema

En el marco de sus competencias y funciones y para garantizar la implementacién del
Programa de Tamizaje Neonatal, son responsabilidades de los actores del sistema las
siguientes:

o Instituto Nacional de Salud

El INS Actuard como Centro Nacional Coordinador del Tamizaje Neonatal para lo que
corresponde al Tamizaje Endocrino Metabdlico, desarrollando los lineamientos o las
directrices necesarias para su funcionamiento y garantia relacionado con las
funciones de los laboratorios y en el marco de sus competencias.

o Entidades Territoriales

Los Departamentos y Distritos deben realizar los procesos de gestidn territorial a sus
territorios lo cual incluye desarrollo de capacidades para fortalecer la implementacion,
vigilancia en salud publica; coordinaciéon del seguimiento con las EAPB y desarrollo
de sus funciones de inspeccion y vigilancia en articulacion con la Superintendencia
Nacional de Salud. Los municipios deben notificar los casos de probables defectos
congénitos al departamento, realizar seguimiento y analisis de los mismos, apoyar la
gestion de casos probables.

e Entidades Administradoras de Planes de Beneficios

Las EAPB deben garantizar, en primer lugar, la realizacion del tamizaje neonatal a
todos sus recién nacidos afiliados; es decir garantizar la practica del tamizaje neonatal
bajo la estructura de Programa, a través de su red de prestacion de servicios, vigilar
los casos probables y el ajuste de caso correspondiente (especialmente en los casos
en los que la UPGD no desarrolle la prueba diagnéstica); asi como toda la gestion
requerida en el marco del Programa (lo cual implica gestionar la confirmacién de los
casos probables, ajustes de red, gestion expedita para casos probables, entre otras).
Las EAPB que incorporen otras patologias en el marco de sus programas de tamizaje
neonatal deberan garantizar la atencién integral relacionada con las mismas.

Asi mismo, deben garantizar que se realice el rellamado o recitacion de los recién
nacidos considerados casos probables por tamizaje positivo y de aquellos casos en
los que se considere se debe practicar retamizaje, para lo cual debe tener un
seguimiento de cohortes que permita ubicar desde la base de sus recién nacidos,
aguellos que son notificados como probables desde SIVIGILA, gestionar la realizacion
de la prueba diagnéstica asi como el reporte de su resultado, hacer seguimiento para
garantizar el inicio temprano del tratamiento y, finalmente, gestionar el seguimiento
pertinente. Para ello deber& activar los mecanismos que correspondan con su red de
prestacion de servicios (incluidos de manera especial los laboratorios e IPS que
brindan las tecnologias de tamizaje y diagndstico auditivo) y fortalecer el reporte a las
fuentes establecidas por normatividad.

Finalmente, les corresponde garantizar, a través de su red, la integralidad,
disponibilidad, suficiencia, modalidad de prestacion que se requiere para la calidad y
especialmente la oportunidad de la atencidn en relacion con el tamizaje neonatal. Es
necesario, especificamente para los casos de tamizaje endocrino metabdlico, se
garantice la aplicacion de las pruebas diagndsticas o en caso de requerir tecnologias
con baja disponibilidad en el area, se incorpore en la red lo necesario para gestionar
de manera oportuna la realizacion de la prueba diagndstica y su reporte; sin que




RESOLUCION NUMERO DE 2020 Pagina 12 de 49

Continuacion de la resolucidon “Por la cual se reglamenta el Programa de Tamizaje Neonatal en
Colombia, se adoptan sus Lineamientos Técnicos y Operativos y se dictan otras disposiciones”.

medien barreras administrativas y en los casos que corresponda incorporando esto
en los mecanismos de contratacion con los laboratorios.

Por ultimo, las EAPB deben realizar monitoreo y seguimiento del programa y de sus
resultados en salud e incorporar las orientaciones del programa en los procesos de
desarrollo de capacidades al recurso humano en salud en articulacion con su red de
prestacion de servicios.

o Instituciones Prestadoras de Servicios Salud

Las IPS deben garantizar a los usuarios el acceso efectivo a los servicios y tecnologias
en salud definidas en el marco del Programa, con calidad. Cumplir las directrices y
lineamientos vigentes para la atencién de gestantes y recién nacidos, incluyendo la
estancia hospitalaria de minimo 24 horas posteriores al nacimiento, en el marco de lo
establecido en Resolucion 3280 de 2018 o la norma que la modifique o sustituya.
Definir en el marco de la implementacién del Programa de Tamizaje neonatal, la
planeacién y ejecucion de procesos de desarrollo de capacidades, verificacion de la
adherencia del talento humano a los lineamientos y calidad del dato, seguimiento a la
oportunidad de las atenciones, valoracion de percepcién de los usuarios y barreras de
acceso; asi como la revision de lo relacionado con dotacién, equipamiento y capacidad
instalada. En su funcién como Unidades Primerias Generadoras de Datos (UPGD)
deben realizar la deteccion y notificacibn de casos probables, registrando la
informacion en el Sistema de Vigilancia en Salud Publica - SIVIGILA y generar las
alertas que correspondan al asegurador.

o Laboratorios

Los laboratorios que realicen tamizaje neonatal endocrino metabdlico deberan cumplir
con los estandares de calidad en salud publica establecidos en la Resolucion 1619 del
2015 o la norma vigente para tal fin, y con la inscripcion en el Registro de Laboratorios
RELAB establecido en la Resolucion 561 de 2019 o el aplicativo que lo modifique o
sustituya y con los procesos de habilitacion como servicio de salud, segun la
normatividad vigente. Ademas, deberan participar en los procesos de evaluacion del
desempeiio definidos por el INS y los relacionados con mejoramiento de procesos de
calidad; que permitan avanzar a la acreditacion de las pruebas de tamizaje segun
norma NTC IEC/ISO 15189, en un plazo méaximo de 2 afios a partir del momento en
el que sea incluida la tecnologia de tamizaje en el Programa. El INS definira en el
marco del programa, el acompafamiento y seguimiento a este proceso; en articulacion
con la Direccién de Epidemiologia y Demografia de este Ministerio.

3.6. Monitoreo y seguimiento

Los obligados al cumplimiento de esta resolucion realizaran, en el marco de sus
competencias, el monitoreo de las intervenciones de las rutas a que alude el presente
acto administrativo y la evaluacion de los resultados en salud y reduccion de las
inequidades en salud en las personas, familias y comunidades, derivadas de su
implementacion.

Para el seguimiento y monitoreo del Programa de Tamizaje Neonatal se utilizan las
fuentes e indicadores actualmente disponibles. La captura inicial de la toma de
muestra (para el caso del tamizaje endocrino metabdlico) y la realizacion del tamizaje
(con tecnologia dura para el caso de auditivo y por medio de examen fisico para los
tamizajes visual y cardiopatia congénita compleja) requerira la adecuacion de fuentes
de informacién.
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Para la captacion de casos probables detectados como casos positivos en alguna de
las 4 lineas del tamizaje, se tendra en cuenta el protocolo y ficha de notificacion de
Defectos Congénitos (Codigo de evento 215), definida por SIVIGILA (en su version
mas actualizada). En dicho reporte, ademas de los datos basicos, se incorporan datos
complementarios donde se reporta el tipo de defecto, estableciéndose 3 categorias: i)
metabdlicos (incluye hipotiroidismo congénito), ii) sensoriales (donde deben
reportarse casos probables de hipoacusia o sordera congénita, asi como ceguera 0
alteracién visual congénita) y finalmente iii) malformaciones congénitas (donde deben
reportarse los casos probables de cardiopatia congénita compleja). Las definiciones
de caso probable para las lineas de tamizaje y las patologias incluidas en el Programa
de Tamizaje Neonatal son descritas en el protocolo de vigilancia en salud publica del
evento 215. Los casos probables podran ser reportados con el codigo CIE-10 que se
considere mas adecuado y el ajuste (es decir las atenciones que permiten confirmar
o descartar el caso) debe gestionarse en los plazos establecidos (en un maximo de 8
semanas) y de acuerdo al codigo CIE-10 que corresponda.

El SIVIGILA permite contar con seguimiento a los casos probables establecidos en el
momento del tamizaje o en el momento en que se expide el resultado por parte del
laboratorio y se cierra con el diagndstico o el descarte del caso. Los laboratorios deben
realizar el reporte mensual de los casos probables, asi como de los casos
diagnosticados segun lo establecido por el Programa de Evaluacién del Desempefio
del INS.

El registro de las actividades de Proteccién Especifica y Deteccion Temprana deben
registrarse segun lo definido en la Resolucion 4505 de 2012 o la norma que la
modifique o la sustituya. El seguimiento posterior de las atenciones asociadas a los
casos diagnosticados se realizara de acuerdo a lo que se evidencie en RIPS; asi como
en el registro de enfermedades huérfanas (en tanto sean incluidas patologias que
estén incluidas en el listado actualizado de enfermedades huérfanas).

Tanto el reporte de la realizacion del tamizaje, la confirmacion diagnéstica, el inicio del
tratamiento o la valoracion por especialista y la definicion de manejo; asi como el
seguimiento de la condicién diagnosticada debe reportarse en el carné de salud infantil
(segun lo establecido por Resolucion 3280 de 2018 o la norma que la modifique o la
sustituya).

Resultados en Salud Intermedios e Indicadores
Desde el Programa de Tamizaje Neonatal, en las tablas siguientes se definen los
siguientes resultados en salud, asi como sus indicadores y fuentes:

Tabla 1. Resultados e Indicadores Tamizaje Endocrino metabdlico

Llnga d_e Resultado en Salud Indicador Fuente
tamizaje
Oportunidad en la Toma | Recién Nacido con toma oportuna | Resolucion 4505
de muestra para | de muestra para tamizaje de HC | de 2012
Tamizaje | tamizaje de | en papel filtro. (0 horas en cordoén
Endocrino | Hipotiroidismo 048 a 72 horas en tal6n) / RN total

metabdlico | Congénito
Oportunidad en reporte | Recién Nacido con reporte de | Por definir
de resultado de tamizaje | resultado de tamizaje de HC en la

para HC primera semana de vida.
o Oportunidad en el | Recién Nacido con probable HC | SIVIGILA
Tamizaje . P . o .
Endocrino diagnostico de HC con conﬁrmagon diagndstica en la Programg de
metabslico semana siguiente a resultado de | Evaluacion

tamizaje positivo.
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Directa del
Desempefio
Oportunidad en el inicio | Recién Nacido con inicio de | Resolucion 4505
del Tratamiento tratamiento para HC en el primer | de 2012
mes de vida
Calidad de la muestra | Numero de muestras que cumplen | Programa de
para tamizaje de HC condiciones de calidad — no | Evaluacion
devueltas / Total de muestras | Indirecta del
reportadas. Desempefio
Casos probables de | Recién Nacidos con tamizaje | SIVIGILA
Hipotiroidismo positivo de HC
Congénito
Prevalencia de | Recién Nacidos con diagnostico de | SIVIGILA
Hipotiroidismo HC / RN total /10.000 DANE
Congénito
Proporcién de casos de | Casos de hipotiroidismo congénito | SIVIGILA
hipotiroidismo congénito | ajustados / total de casos de
con ajuste hipotiroidismo congénito
notificados
Tabla 2. Resultados e Indicadores Tamizaje Auditivo

Lineade | Resultado en Salud Indicador Fuente

tamizaje
Oportunidad en la | Recién Nacido con tamizaje auditivo | Resolucién
realizacion del tamizaje | antes del mes de edad con PEAA o EOA | 4505 de
auditvo en  Recién | o ambas 2012
Nacidos
Casos probables de | Recién Nacidos con tamizaje auditivo | SIVIGILA
hipoacusia o sordera | positivo

Tamizaje congénit_a — . — —

Auditivo onrtunl_dad en el Regen Nacidos con tamizaje posmyo a | SIVIGILA
diagnostico de | quienes se realiza la Potenciales | RIPS
hipoacusia o0 sordera | Auditivos Clinicos en la semana siguiente
congeénita a resultado de tamizaje positivo.

Prevalencia de | Recién Nacidos con diagnostico de | SIVIGILA
hipoacusia o0 sordera | hipoacusia o sordera congénita / RN total | RUAFND
congénita /10.000

Tabla 3. Resultados e Indicadores Tamizaje Visual

Lineade | Resultado en Salud Indicador Fuente

tamizaje
Oportunidad  en la | Recién Nacido con tamizaje visual antes | Resolucion
realizacion de tamizaje | del egreso hospitalario 4505 de
visual por examen fisico 2012
Casos probables de | Recién Nacidos con tamizaje visual | SIVIGILA
alteracion visual | positivo

Tamizaje congénit_a — - —

Visual Oportur_udad en la R_eC|en NaC|do_ con probable aIFeracmn RIPS
valoracion por | visual congénita con valoracién por
oftalmologia / | especialista en el primer mes de vida.
oftalmologia pediatrica
Prevalencia de | Recién Nacidos con diagnostico de | SIVIGILA
alteracién visual | alteracion visual congénita / RN total / | RUAFND
congénita 10.000

Tabla 4. Resultados e Indicadores Tamizaje de Cardiopatia Congénita Compleja

Linea de
tamizaje

Resultado en
Salud

Indicador

Fuente
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Oportunidad en la | Recién Nacido con tamizaje de | Resolucion 4505
realizacion del | Cardiopatia Congénita Compleja a | de 2012
tamizaje de | las 24 horas de vida
Cardiopatia Congénita
Compleja por examen
fisico
Casos probables de | Recién Nacidos con tamizaje de | SIVIGILA
Tamizaje | Cardiopatia Congénita | Cardiopatia Congénita Compleja
de Compleja positivo
Cardiopatia | Oportunidad en la | Recién Nacidos con tamizaje | RIPS
Congénita | valoracién por | positivo que reciben valoracién por
Compleja | Cardiologia pediatrica | cardiologia pediatrica en la primera
de recién nacidos con | semana de vida.
tamizaje positivo para
Cardiopatia Congénita
Compleja.
Prevalencia de | Recién Nacidos con diagnostico de | SIVIGILA
Cardiopatia Congénita | Cardiopatia Congénita Compleja / | RUAFND
Compleja. RN total /10.000

4. Lineas de tamizaje

Lineas del Programa de Tamizaje Neonatal.

Partiendo de distintas consideraciones éticas, clinicas, epidemiologicas y econémicas,
en el marco del programa se reconocen las siguientes lineas de tamizaje: Endocrino
Metabdlico (incluye el tamizaje bésico y ampliado), Visual, Auditivo y Cardiopatia
Congénita Compleja.

Endocrino
Metabdlico

Deteccidn temprana, diagnéstico, tratamiento, seguimiento y consejo genético

Definiciones

e Tamizaje neonatal. Atencion en salud dirigida a la deteccion temprana de recién
nacidos con enfermedades que pueden producir mortalidad evitable, discapacidad,
morbilidad significativa o grave afectacion de la calidad de vida, susceptibles de
ser identificadas a través de tecnologias de alta sensibilidad durante las primeras
horas o dias de nacimiento, con el objeto de ser confirmadas, brindarles
tratamiento de manera oportuna y el seguimiento necesario para mejorar sus
resultados en salud y desarrollo.

e Tamizaje Endocrino metabdlico. Se define como la deteccion de casos
probables de patologias endocrino metabdlicas que se detectan por pruebas en
sangre, con las consideraciones de tiempo, muestra y tecnologia de tamizaje
correspondiente.

e Tamizaje neonatal auditivo. Corresponde a la deteccién de recién nacidos con
alteraciones auditivas que pueden llevar a hipoacusia, afectar su capacidad
auditiva y de esta forma, amenazar el desarrollo integral del nifio o la nifia en el
curso de la vida.
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e Tamizaje neonatal visual. Corresponde a la deteccion de recién nacidos con
alteraciones al examen fisico que permitan detectar posibles patologias oculares
o0 visuales que pueden llevar a ceguera, afectar la capacidad visual y de esta forma,
amenazar el desarrollo integral del nifio o la nifia en el curso de la vida.

e Tamizaje de cardiopatia congénita. Corresponde a la deteccién de cardiopatia
congénita compleja asociada a altas tasas de mortalidad, por medio de la
saturacion de oxigeno (pulsooximetria - registro de oximetria cutanea) pre y
postductal.

4.1. Tamizaje Endocrino metabdlico

Esta linea de tamizaje incluye, progresivamente, las condiciones endocrino
metabdlicas: hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quistica,
hiperplasia suprarrenal congénita, déficit de biotinidasa y defectos de la hemoglobina,
asi como las enfermedades de los aminoacidos, de los &cidos organicos y los
desoérdenes de la beta oxidacion de los acidos grasos. Incorpora el tamizaje Basico
como el Ampliado, siguiendo lo planteado por la Ley 1980 de 2019, en términos de la
progresividad.

4.1.1. Tamizaje de hipotiroidismo congénito

Se define como hipotiroidismo congénito la produccion insuficiente de las hormonas
tiroideas en los primeros tres afios de vida, detectada por la elevacion del valor de la
Hormona Estimulante de la Tiroides (TSH, por sus siglas en inglés) asociado o no con
valores bajos de hormonas tiroideas; o a la disminucién de los valores normales para
la edad de las hormonas tiroideas no asociados con la elevacion de la TSH
(Lammoglia, 2009). Las hormonas tiroideas tienen un papel predominante en el
neurodesarrollo durante la primera infancia; por este motivo, el hipotiroidismo
congénito representa la principal causa de discapacidad intelectual prevenible (INS,
2019) y se presenta con una incidencia aproximada de entre 1:2.500 — 1:4.500 casos
para hipotiroidismo primario (donde la causa es propia del tejido tiroideo), y de
1:100.000 para el hipotiroidismo central (de causa hipofisiaria o hipotalamica)
(Lammoglia, 2009; Libro endocrino, 2017).

Teniendo en cuenta que los recién nacidos generalmente no presentan
manifestaciones clinicas de hipotiroidismo congénito, asi como la alta frecuencia de
la patologia, y el grave impacto de no detectarla e iniciar tratamiento oportunamente;
el hipotiroidismo congénito se incluyé como una patologia de tamizaje neonatal y, de
hecho, representa la primera patologia no metabdlica en ser incluida en un panel de
tamizaje neonatal.

A nivel internacional, se han dado distintas pautas o recomendaciones para el tamizaje
de hipotiroidismo congénito. De esta forma, en algunos paises se utiliza la medicion
de la TSH en sangre de corddén umbilical o en sangre de talén, en otros se evallan los
niveles de T4 Libre (T4L) y en otros se utiliza tanto la TSH como la T4L (tiroxina libre)
de forma combinada. Incluso, en EEUU existen diferencias en la estrategia de tamizaje
de hipotiroidismo congénito entre sus estados (AAP).

Segun el INS, la cobertura del tamizaje neonatal de hipotiroidismo congénito es de
aproximadamente 80-85% (INS, 2019). Sin embargo, por distintas dificultades, el
llamado para la confirmacion diagndstica se realiza solamente en alrededor del 50%
de los niflos con resultado de tamizaje alterado (“rellamado” o “recitacion”). No se
cuenta con informacion sobre la oportunidad del inicio del tratamiento, la adherencia
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al tratamiento, ni otros aspectos importantes del seguimiento de nifios y nifias con
diagnoéstico confirmado. De esta forma, uno de los objetivos principales de la
formulacion de estos lineamientos, es brindar las directrices para la estructuracion de
un programa de tamizaje en el que sea posible contar con la informacién necesaria
para comprender las coberturas de tamizaje y el cumplimiento de las metas de
confirmacion diagnostica, inicio de tratamiento y adherencia al seguimiento de los
nifos y las nifias diagnosticadas, para mejorar asi los resultados en salud y en
desarrollo de los nifios o nifias con hipotiroidismo congénito.

En el contexto del programa de tamizaje de hipotiroidismo congénito, el resultado del
tamizaje puede ser positivo 0 negativo. Los nifios y las nifias con tamizaje positivo,
deben ser evaluados para la confirmacion diagndstica con un criterio de URGENCIA
MEDICA, puesto que el no iniciar el tratamiento lo méas pronto posible cuando se tenga
la confirmacion diagnéstica no solo incumple el objetivo de la ley y del programa, sino
gue se asocia con mayor riesgo de afectacion y de discapacidad por causa del
hipotiroidismo congénito'®. En tamizaje neonatal, cada hora y cada dia cuentan para
lograr los resultados en salud y efectos a largo plazo en el desarrollo integral de los
sujetos.

Objetivos de la linea de tamizaje de hipotiroidismo congénito

— ldentificar nifios y nifias recién nacidos vivos con probable hipotiroidismo congénito
por medio de la medicién de los niveles de TSH.

— Enunciar las situaciones en las que se requiere el retamizaje como parte del
proceso de tamizaje de hipotiroidismo congénito.

— ldentificar nifios y nifias con condiciones o factores de riesgo especificos
relacionados con el hipotiroidismo congénito y que requieren un seguimiento
particular de su funcidn tiroidea, por la naturaleza de estas caracteristicas.

— Definir los aspectos necesarios para el adecuado funcionamiento de los
componentes pre analitico, analitico y pos analitico del tamizaje de hipotiroidismo
congénito.

— Establecer los elementos minimos de oportunidad y caracteristicas del diagndéstico
de hipotiroidismo congénito, del inicio del tratamiento y del seguimiento de los
recién nacidos afectados y de aquellos con condiciones particulares de riesgo.

Definiciones de la linea de tamizaje de hipotiroidismo congénito

En el contexto del programa de tamizaje neonatal, frente a hipotiroidismo congénito

se precisan las siguientes definiciones:

e Recién nacido vivo: teniendo en cuenta lo establecido en el articulo 90 del Cddigo
Civil, se define como recién nacido vivo al nifio o nifia que sobrevive siquiera un
momento a la separacion completa de la madre, esto es, que respira por su cuenta
al menos una vez luego de su alumbramiento y del pinzamiento y corte del corddn
umbilical. Esta definicion no se relaciona con el peso al nacer ni con la edad
gestacional.

e Recién nacido prematuro: nifio o nifia que nace antes de la semana 37 de
gestacion.

e Recién nacido prematuro extremo: nifio o nifia que nace antes de la semana 32
de gestacion.

e Tamizaje de HC: evaluacion de los niveles de TSH en muestra de sangre seca
dispuesta en papel filtro, obtenida de fragmento del corddén umbilical en su lado

10 E] retardo mental asociado al tiempo de hipotiroidismo congénito sin tratamiento muestra que el Recién nacido
antes del mes, puede tener secuelas neurolégicas; de 1 a 3 meses, las secuelas dependen del caso y la severidad
(se estima que por cada dia que pasa pierden un punto de coeficiente intelectual) y aquellos nifios y nifias con mas
de 3 meses que no reciben tratamiento, tendran secuelas neuroldgicas.
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neonatal (técnica de asa) o del talon del nifio o nifia recién nacido vivo para la
deteccion de casos probables de HC primario.

e Retamizaje de HC: evaluacion de los niveles de TSH en muestra de sangre seca
dispuesta en papel filtro, obtenida del talén del nifio o nifia. Se comporta como un
segundo paso o componente del tamizaje, no es una repeticion del tamizaje, no es
una medida universal y se indica exclusivamente en los casos en los que por
inmadurez del eje hipotalamo-hipofisiario-tiroideo (como en la prematuridad) o por
riesgo de mezcla de sangres de forma antenatal o perinatal (como en los gemelos
mono coridnicos), no es suficiente realizar el tamizaje como se hace en los demas
casos, puesto que puede tener una mayor cantidad de falsos negativos.

e Diagnéstico de HC: evaluacién de los niveles de TSH (Hormona Estimulante del
Tiroides) y de T4L (Tiroxina Libre) en muestra de suero (de sangre venosa o
arterial).

e Nifio o nifia perdido (a) del programa de tamizaje neonatal: recién nacido vivo
en quien no se realiza el tamizaje neonatal, no se realiza el retamizaje a pesar de
estar indicado, o no se realizan las pruebas de confirmacion diagnostica a pesar
de haber tenido un tamizaje o un retamizaje positivo. Debe tenerse en cuenta en
qué punto se pierden los nifios o las nifias con el objeto de tomar las medidas
necesarias para evitar esta situacion.

e Nifio o nifia excluido (a) del programa de tamizaje neonatal: recién nacido vivo
a quien se realiz6 el tamizaje pero que fallece antes del retamizaje o del
diagnéstico, en este ultimo caso, habiendo tenido un tamizaje o retamizaje positivo.
Se incluye también al recién nacido prematuro extremo que fallece antes de la
realizacion del tamizaje en los términos indicados en el presente lineamiento (en
el talon, después de 72 horas de nacido).

Respecto al resultado obtenido, el tamizaje puede definirse como:

e Tamizaje positivo de HC: recién nacido con niveles de TSH (Hormona
Estimulante del Tiroides) por encima del punto de corte establecido (15 mUI/L en
muestra de sangre de corddén umbilical o 10 mUI/L en muestra de sangre de
talén)!?, los cuales son considerados casos probables de HC.

e Tamizaje negativo de HC: recién nacido con niveles de TSH (Hormona
Estimulante del Tiroides) por debajo del punto de corte establecido.

En el caso del retamizaje, al ser considerado como un segundo paso del tamizaje en
un grupo de nifios y nifas, se aplican las mismas definiciones de los resultados del
tamizaje, teniendo en cuenta que el punto de corte es el de la muestra de sangre que
procede del talon.

Respecto a la realizacion del diagnodstico de hipotiroidismo congénito, se tendran en

cuenta las siguientes definiciones:

¢ Rellamado: procedimiento de llamado o citacién de los pacientes y sus familias
con resultado de tamizaje positivo, para la realizacion de pruebas de diagnadstico.

e Diagndstico confirmado de HC: recién nacido con tamizaje (o retamizaje) positivo
con niveles de TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) por encima del valor de
referencia del kit de ensayo y/o con niveles de T4L (Tiroxina Libre) por debajo del
valor de referencia del kit de ensayo de las pruebas de diagnadstico.

e Diagnostico descartado de HC: recién nacido con tamizaje (o retamizaje) positivo
con niveles de TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) y de T4L (Tiroxina Libre)
dentro del rango de referencia del kit de ensayo de las pruebas de diagndstico.

11 Consideracion de punto de corte de 6muUI/L en recién nacidos prematuros extremos.
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En relacion con el tratamiento, se especifican las siguientes definiciones:

e Nifio o nifla con tratamiento: nifio o nifia con diagndstico confirmado de
hipotiroidismo congénito quien se encuentra en tratamiento con levotiroxina de
forma continua o regular.

e Nifio o nifia sin tratamiento: nifio o nifia con diagnéstico confirmado de
hipotiroidismo congénito quien se encuentra sin tratamiento con levotiroxina de
forma continua o regular.

e Nifio o nifia sin informacién de tratamiento: nifio o nifia con diagnostico
confirmado de hipotiroidismo congénito en quien no se cuenta con informacion
sobre el inicio y la continuidad del tratamiento con levotiroxina.

Para efectos del seguimiento del programa de tamizaje neonatal, se establecen las

siguientes definiciones:

¢ Nifio o nifia con seguimiento adecuado: nifio o nifia con diagndstico confirmado
de hipotiroidismo congénito quien tiene un seguimiento regular de su condicion, de
acuerdo a lo indicado.

e Nifio o nifia con seguimiento inadecuado: nifio o nifla con diagnostico
confirmado de hipotiroidismo congénito que, aunque realiza el seguimiento de su
condicion, este no se hace de acuerdo a lo recomendado, con fallas en su
cumplimiento o con interrupciones en el tratamiento.

e Nifio o nifia sin seguimiento: nifio o nifia con diagnéstico confirmado de
hipotiroidismo congénito en quien no se realiza seguimiento de su condiciéon, con
gran probabilidad de interrupciones en el tratamiento.

e Nifio o nifia sin informacion de seguimiento: nifio o nifia con diagnostico
confirmado de hipotiroidismo congénito en quien no se cuenta con informacién
sobre el seguimiento de su condicion, sobre la realizacién de examenes de control,
y en general, sobre la continuidad de su tratamiento.

Debe tenerse en cuenta que todas estas definiciones seran empleadas en la
formulacioén, la evaluacion y el seguimiento del programa de tamizaje neonatal, en la
linea especifica de hipotiroidismo congénito, pero que no generan conflicto frente a
las definiciones que puedan tenerse en el SIVIGLA, puesto que este seria solo un
elemento del funcionamiento del programa de tamizaje neonatal y no lo abarca
completa ni integralmente.

NOTA: Debe tenerse en cuenta que un nifio o una nifia puede tener hipotiroidismo congénito
y manifestarlo posterior a haber tenido un tamizaje y/o un retamizaje negativo, o incluso, a
pesar de haber tenido un tamizaje o un retamizaje positivo, pero con un resultado posterior de
diagnoéstico descartado. En este caso, puede tratarse de un hipotiroidismo congénito de inicio
“‘tardio” (que no es captado en el programa de tamizaje neonatal) o de un caso no identificado
en el programa de tamizaje neonatal (falso negativo en el tamizaje, el retamizaje o el
diagnoéstico). En todo caso, los nifios y las niflas con probable hipotiroidismo congénito
siempre deben ser reportados al SIVIGILA y debe gestionarse el cierre de caso para reportar
el resultado del diagndstico.

Tecnologia del tamizaje de hipotiroidismo congénito

Como se indico previamente, en Colombia, el tamizaje de hipotiroidismo congénito se
debe realizar a través de la medicion de los niveles de TSH (Hormona Estimulante del
Tiroides) en muestra de sangre seca depositada en papel filtro. Esta muestra de
sangre puede obtenerse de fragmento del cordon umbilical del lado neonatal segun la
“técnica del asa” o por medio de la puncion del talén del nifio o nifia.
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Teniendo en cuenta que posterior al nacimiento se presenta un “estallido” fisiolégico
de liberacion de la Hormona Estimulante de la Tirotropina desde el hipotdlamo (TRH,
por sus siglas en inglés), de la TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) desde la
adenohipofisis y de las hormonas tiroideas desde la tiroides, a nivel internacional se
ha recomendado el tamizaje neonatal de hipotiroidismo congénito hacia el tercer o
quinto dia de vida. Sin embargo, frente a la inclusion de otras patologias a tamizar en
el periodo neonatal, como estrategia de salud publica, se ha recomendado que el
tiempo apropiado para el tamizaje esté entre las 24 y las 72 horas posteriores al
nacimiento, lo que implica considerar un ajuste al punto de corte de la TSH (Hormona
Estimulante del Tiroides) para el tamizaje.

En Colombia, se ha permitido la practica del tamizaje de hipotiroidismo congénito con
la toma de la muestra del cordén umbilical como una forma de garantizar la realizacion
del procedimiento y ante la falta de directrices (o de garantia) frente al tiempo de
estancia hospitalaria del recién nacido. Sin embargo, la Resolucién 3280 de 2018 ya
establece un criterio de tiempo de estancia hospitalaria para el recién nacido y la
madre, asi como reitera la obligatoriedad del tamizaje neonatal?.

Teniendo en cuenta que de acuerdo a lo dispuesto en la Ley 1980 de 2019, el
programa de tamizaje neonatal se debera ampliar progresivamente de acuerdo con
los recursos del SGSSS, se proyecta la inclusion a futuro del tamizaje de otras
patologias endocrino metabdlicas. En este sentido, se permitira continuar tomando la
muestra de sangre del cordén umbilical.

En procura de avanzar hacia el tamizaje de hipotiroidismo congénito (y luego de otras
patologias) con muestra de sangre proveniente de manera exclusiva del talén del nifio
o nifia, cada IPS del pais que atiende recién nacidos debe trazar un plan para
garantizar la toma de muestra de sangre del talén, con el objeto que, en un periodo
no mayor a dos afios posterior a la expedicion del acto normativo, se haya realizado
el cambio progresivo del origen de la muestra de sangre del cordon umbilical al talon.
Posteriormente, se generaran directrices en relacion a este criterio, asi como la
estandarizacion del tiempo de la toma de muestra de sangre.

En el caso en el que se tome la muestra de sangre del cordon umbilical, debe hacerse
en un tiempo no mayor a 20 minutos posterior al nacimiento del nifio o nifia y por
ningun motivo se debe tomar del lado placentario del cordon umbilical, mucho menos
si no se ha producido el alumbramiento de la placenta.

En el caso en el que la muestra de sangre se tome del talén del nifio o nifia, podra
tomarse durante las primeras 24 horas de vida e incluso, antes del egreso hospitalario
del recién nacido y debe realizarse con la lanceta adecuada, para garantizar la sangria
necesaria para que no se afecte la disposicion de la sangre en el papel filtro.

Si bien los niveles de TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) son distintos a lo largo
de los primeros dias de vida, en Colombia se definié un punto de corte especifico,
independiente de la edad en la que se tome la muestra de sangre para el tamizaje con
muestra del talén. Se decide continuar con este mismo punto de corte para la muestra
obtenida por puncién del talén (> 10 mUI/L)%,

12 para avanzar en esto es fundamental tener en cuenta otros aspectos de la atencién neonatal como la estancia
hospitalaria, la cual deberd ser minimo de 24 horas para el recién nacido sano, a término, sin complicaciones,
nacido por via vaginal; y de minimo 48 horas para el recién nacido con riesgos o nacido por cesarea, en
concordancia con lo definido en Resolucion 3280 de 2018.

13 Este punto de corte fue establecido hace varios afios y se ha ajustado a lo largo de la experiencia de los 19 afios
de funcionamiento de la practica del tamizaje de hipotiroidismo congénito en el pais. En algunos paises, el punto
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En el caso de los recién nacidos prematuros extremos (nhacidos antes de la semana
32 de gestacion), no se recomienda el tamizaje por muestra de sangre del cordon
umbilical, y debe realizarse a las 72 horas del nacimiento en muestra de sangre
proveniente del talén del nifio o nifia. En este contexto particular, el punto de corte del
tamizaje es de 6 mUI/L, por lo que se considera positivo un tamizaje con un nivel de
TSH mayor a este punto de corte.

En el caso del retamizaje, el cual realmente se trata del segundo paso del tamizaje
para dos grupos especificos de recién nacidos (prematuros y gemelos mono
coriénicos), se realizard —al igual que el tamizaje- con la medicion de los niveles de
TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) en muestra de sangre seca proveniente del
talon del nifio o nifia y depositada en papel filtro. En el caso de los recién nacidos
prematuros (nacidos antes de la semana 37 de gestacion), se indica el retamizaje con
TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) a las 2 semanas del nacimiento. Para los
recién nacidos gemelos mono corionicos a término, el retamizaje se indica a los 5 dias
de nacimiento. En ambos casos, el punto de corte es el mismo del tamizaje por
muestra proveniente de sangre del talon (> 10 mUI/L).

Componentes del tamizaje de hipotiroidismo congénito

Por las caracteristicas del tamizaje de hipotiroidismo congénito, al igual que el de otras
patologias endocrino-metabdlicas en las que se cuenta con la participacion del
laboratorio de tamizaje, se han definido elementos pre analiticos (realizacion de
historia clinica y enfoque antenatal de riesgo, educacion sobre el tamizaje,
consentimiento informado, toma de muestra de sangre y manejo, almacenamiento y
transporte de la muestra de sangre), elementos analiticos (técnicas y procesamiento
de la muestra, registro de los resultados y comunicacion de los resultados —flujo de la
informacién-) y elementos post analiticos del programa de tamizaje neonatal
(rellamado de los pacientes, confirmacion diagndstica, inicio del tratamiento y
seguimiento de los pacientes). El laboratorio de cada IPS tiene importantes
responsabilidades para el funcionamiento de la linea endocrino metabdlica del
tamizaje neonatal.

Componente pre analitico

e Enfoque antenatal de riesgo y realizacion de la historia clinica: en relacion con la
linea de tamizaje de hipotiroidismo congénito, los siguientes son los riesgos y
factores prenatales (antecedentes maternos de enfermedad tiroidea, antecedente
de hipotiroidismo congénito en hermano), perinatales (Prematuridad, Enfermedad
neonatal grave y posibilidad de sobreexposicion a yodo por mdultiples
procedimientos quirargicos); asi como postnatales (Sindromes Genéticos -
sospecha o diagnoéstico-, Anomalias Congénitas -especialmente de linea media,
Deteccion de bocio o de quiste sublingual -por ecografia prenatal o al examen
fisico) los cuales deben ser tenidos en cuenta en la atencion del neonato, el
tamizaje neonatal y el seguimiento posterior. En el caso de una mujer gestante con
antecedente de hipotiroidismo, se debe verificar si se realizo ajuste a la dosis de
la levotiroxina durante la gestacion y si tuvo valoracion o seguimiento por
endocrinologia. En todo caso, estos aspectos refuerzan la necesidad de
seguimiento de su funcion tiroidea; pero debe reiterarse que el tamizaje es una
medida universal y todos los recién nacidos deben recibir esta atencion.

de corte puede llegar a ser hasta de 40mUI/L. Ajustar el punto de corte implica tener un seguimiento como se
espera realizar en el Programa y realizar estudios especificos para ello.
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e Informacion, Educacion y Comunicacion sobre tamizaje neonatal: se deben
desarrollar diferentes estrategias y/o procesos de informacion, educacion y
comunicacién para promover el programa y la practica del tamizaje neonatal en el
pais y deben ser dirigidos a todos los actores con responsabilidades en el
programa, incluyendo madres, padres, familias y comunidad en general. Se deben
brindar teniendo en cuenta las intervenciones poblacionales, colectivas e
individuales que han sido contempladas y que se desarrollan a partir de lo
dispuesto en la Resolucion 3280 de 2018 o la norma que la modifique o la
sustituya. Esto quiere decir que se pueden desarrollar piezas comunicativas o
audiovisuales sobre la practica y el programa de tamizaje neonatal, promover y
brindar educacién sobre el tamizaje neonatal durante la atencién para el cuidado
prenatal y la atencién del parto, verificar los resultados del tamizaje neonatal
durante la consulta de seguimiento del recién nacido y las consultas de valoracién
integral en salud de la primera infancia, entre otros procesos. La informacién
brindada a la familia respecto al tamizaje debe ser registrada (puede ser
directamente en la historia clinica) como un momento de la atencién en el marco
del tamizaje.

e Toma de la muestra de sangre: se debe realizar segun las consideraciones
definidas en el apartado de “Tecnologia del tamizaje de hipotiroidismo congénito”
de este lineamiento. A nivel de cada IPS, el laboratorio es el encargado de
garantizar el desarrollo de capacidades de los profesionales de la salud que toman
la muestra de sangre para el tamizaje neonatal'* y de la calidad de la muestra
(cumpliendo lo establecido) que se dispondra para el procesamiento analitico. Es
decir, los profesionales del laboratorio deben capacitar a los profesionales en la
sala de nacimientos, alojamiento conjunto y de las demas unidades donde se
atiendan recién nacidos, en la toma, manejo, almacenamiento y entrega de la
muestra.

Asi mismo, se debe programar la realizacién de reentrenamientos para el personal
antiguo que esta teniendo dificultades en estos procesos, asi como garantizar el
entrenamiento del personal nuevo de la institucion (como parte de los procesos de
induccion). Se deben disponer los mecanismos para registro de la informacién
relacionada con el tamizaje neonatal en sala de nacimientos o en sala de
alojamiento conjunto, incluyendo la toma de la muestra, los datos de la tarjeta del
papel filtro con los datos de cada paciente, laboratorio que procesa la muestra y
fecha de entrega de la misma a dicho laboratorio, lo cual sera fundamental para la
trazabilidad en el programa de tamizaje neonatal.

e Manejo, almacenamiento y transporte de la muestra: la muestra de sangre debe
disponerse en la tarjeta de papel filtro y permitirse su secado completo a
temperatura ambiente por un tiempo aproximado de 3 horas. Estas tarjetas de
papel filtro deben cumplir con los requerimientos de material, densidad, peso, pH,
cenizas, resistencia y absorbancia, tal y como se define en los lineamientos
emitidos por el INS®. Las tarjetas de papel filtro deben ubicarse en soportes para
su secado y almacenamiento, impidiendo el contacto y la mezcla de sangre no
seca de diferentes tarjetas de papel filtro. Las tarjetas deben estar completa y
adecuadamente diligenciadas y se deben cuidar las variables de temperatura
ambiental, control de humedad y tiempo de secado para garantizar la calidad del

14 En articulacién con los demas actores que tienen responsabilidad en este proceso de gestién (EAPB y DTS)

15 Las directrices, conceptos o disposiciones relacionados con la toma, manejo, almacenamiento y transporte de
la muestra; su procesamiento analitico; asi como todos los aspectos que considere necesarios para avanzar en la
calidad del tamizaje neonatal, seran definidos por el INS.
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proceso. El funcionamiento de estos elementos pre analiticos (verificacion de la
identificacion de factores de riesgo, informacion registrada por escrito que ha sido
brindada a los padres, calidad de la toma de la muestra: asi como manejo,
embalaje y entrega, y finalmente el registro de la informacion) es responsabilidad
y sera liderado por la IPS en articulacion con su laboratorio o el laboratorio que
realice el procesamiento de las muestras.

Componente analitico

Procesamiento analitico de la muestra: El procesamiento analitico de la TSH
(Hormona Estimulante del Tiroides) generalmente se realiza mediante técnicas de
ELISA, micro-ELISA o Radio Inmuno Ensayo. Se debe realizar el proceso analitico
de acuerdo a las especificaciones dadas por las casas productoras de los equipos
de andlisis y de los kits de TSH neonatal (Hormona Estimulante del Tiroides),
cuidando todos y cada uno de los pasos hasta obtener el resultado final. Se deben
atender todas las indicaciones dadas por el INS y por este Ministerio para
garantizar la calidad y la oportunidad de los resultados de tamizaje neonatal.
Cuando la muestra que ha sido recibida en el laboratorio de analisis es de mala
calidad, se debe procesar de todas maneras para evitar el riesgo de dejar pasar
un caso positivo, pero se debe informar al laboratorio de la IPS para repetir la toma
de la muestra, teniendo en cuenta que una muestra que se tome después de 20
minutos de nacimiento debe proceder del talon del nifio o nifia. En caso de que se
haya dado egreso hospitalario, se debe informar también al referente o lider de
tamizaje neonatal de la EAPB del recién nacido (o de la Secretaria de Salud, en el
caso de que se trate de un nifio sin aseguramiento®), y se debe llamar a los
ndmeros de contacto anotados en la tarjeta de papel filtro.

Calidad del tamizaje: los laboratorios deben cumplir todos aquellos requerimientos
dirigidos a garantizar la calidad de sus procesos. Por este motivo, debe cumplirse
con la normatividad vigente en materia de habilitacion, control de calidad en el
marco de programa de evaluacién de desempefio interno y externo, cumplimiento
de estandares de calidad en salud publica y de acreditacion, en los términos
establecidos en este lineamiento, en la resolucion de reglamentacion, en la
normatividad subsecuente, y deben participar del Programa de evaluacion externa
de desempeiio de TSH neonatal del INS. Al igual que con todos los procesos
relacionados con la toma, manejo, almacenamiento, procesamiento y reporte y
notificacion de resultados, se debe cumplir con las directrices y lineamientos
emitidos desde el INS.

Registro y notificacion de los resultados positivos del tamizaje (y del retamizaje):
todos los resultados positivos del tamizaje y/o del retamizaje, deben ser notificados
al SIVIGILA de acuerdo a las indicaciones y orientaciones que emita el INS.
Cuando se logre la confirmacion diagnostica, se debe realizar el ajuste de la ficha.
Adicionalmente, se debe tener en cuenta todo lo descrito para el rellamado de los
pacientes y la confirmacion diagnostica. Asi mismo, se debe garantizar la entrega
de los resultados de la prueba de tamizaje (incluso en los casos negativos) y se
debe indicar a los padres o familiares que deben llevar este resultado a la consulta
de seguimiento del recién nacido, realizar el registro de toda la informacion
correspondiente en el carné de salud infantil para que se tenga en consideracion
en los escenarios de valoracion integral definidos en la RPMS.

Componente post analitico

16 para ademas gestionar el aseguramiento en el caso de recién nacidos de padres no afiliados.
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Rellamado de los pacientes: cada IPS, laboratorio de procesamiento analitico y
EAPB deben contar con un protocolo por escrito sobre como proceder ante casos
de tamizaje o retamizaje positivo. Este protocolo debe incluir los datos de contacto
(nombre, teléfono, email y direccion) de los lideres, referentes o responsables del
tamizaje neonatal o en caso dado de la atencidn neonatal o materno infantil de las
IPS de las que reciben y procesan muestras para tamizaje, de las EAPB a las que
estan afiliados los pacientes y de los laboratorios que realizan el procesamiento
analitico (tanto de tamizaje como de confirmacion diagndstica). Esta informacion
debe ser de conocimiento para la entidad territorial, para favorecer el seguimiento
y gestion de los procesos en el marco de la atencibn materno perinatal. Los
laboratorios que procesan muestras para tamizaje de hipotiroidismo congénito,
deben garantizar también la toma y el procesamiento de las muestras para la
confirmacion diagnostica. En caso de que esto no sea asi, los laboratorios, las IPS
gue atendieron o estan atendiendo a los recién nacidos, y las EAPB de los
pacientes, deben definir de comun acuerdo (y hacerlo constar por escrito) coémo
van a garantizar la confirmacién diagndstica dentro de las 24 horas siguientes a la
obtencién del resultado positivo del tamizaje (y/o del retamizaje), asi como la
consulta por médico pediatra o profesional de medicina para la lectura e
interpretacion de los resultados de las pruebas diagnésticas dentro de las 24 horas
siguientes al reporte de resultados de las pruebas de diagndéstico. En todo caso,
siempre que un tamizaje o retamizaje resulte positivo, se debe llamar al paciente
para la confirmacién diagnéstica (“rellamado” o “recitacion”). Este llamado debe
ser realizado por la persona que procesO la muestra en el laboratorio de
procesamiento analitico (o por una persona encargada formalmente de esta
funcién en el laboratorio) y realizarse via telefonica a los datos de contacto de los
padres (padre, madre u otro familiar) que estan descritos en la tarjeta de papel
filtro. Se debe programar la toma de muestra de sangre periférica maximo al dia
siguiente del resultado positivo del tamizaje (o del retamizaje), para la confirmacion
diagnostica.

La informacién brindada a los padres antes de la realizacion del tamizaje y de
manera especial, el momento del rellamado es esencial, en tanto debe garantizar
la sensibilizacién y adecuada comprension respecto a la oportunidad que implica
realizar un diagndéstico oportuno. Asi mismo, el laboratorio debe informar
telefébnicamente al lider (o referente) de tamizaje neonatal de la IPS de la que
procede la muestra, del resultado positivo del tamizaje o retamizaje, para que en
caso de que el nifio o nifia se encuentre alli todavia, pueda tomarse la muestra de
sangre para la confirmacion diagnostica; y también para que se registre esta
informacion en el mecanismo establecido para el programa (libro, base de datos u
otro). Adicionalmente, el laboratorio debe reportar por via telefénica o por email al
lider o referente de tamizaje neonatal de la EAPB del paciente. En todo caso, como
se ha sefialado, la contratacién debe garantizar que el mismo laboratorio o un
laboratorio prestablecido desarrolle este procedimiento diagndéstico. La EAPB, en
articulacion con su red, dispondra la informacién respecto a los laboratorios donde
se tome la muestra para la prueba diagnoéstica, e informara directamente a los
padres del recién nacido el lugar para la atencion por pediatria o0 medicina general
(solamente en los casos en los que no exista pediatra) para la lectura e
interpretacion de los resultados de las pruebas confirmatorias, asi como para el
inicio del tratamiento de forma oportuna en caso de tratarse de un diagnostico
confirmado.

En caso de tratarse de un nifio o nifla perteneciente a una familia sin
aseguramiento, se debe notificar al encargado o responsable del tema de tamizaje
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neonatal, atencidbn neonatal o materno infantil en la entidad territorial de salud
correspondiente, para gestionar su afiliacion al SGSSS y de esta forma garantizar
la atencidn integral de estos nifios y nifias.

e Confirmacion diagnostica: se realiza mediante la medicion de los niveles de TSH
(Hormona Estimulante del Tiroides) y de T4L (Tiroxina Libre) en sangre periférica.
El hipotiroidismo congénito se diagnostica cuando el nivel de la TSH se encuentra
por encima del rango de referencia para la técnica de analisis y la edad del paciente
y/o cuando el nivel de la T4L (Tiroxina Libre) se encuentra por debajo del rango de
referencia para la técnica de analisis y la edad del paciente. El laboratorio debe
reportar el nivel de la TSH en mUI/L y el de la T4L en ng/dL, asi como el valor del
rango de referencia para cada una de las pruebas. Teniendo en cuenta que el
diagnéstico y el inicio del tratamiento en hipotiroidismo congénito se considera una
URGENCIA MEDICA, los laboratorios en los que se realiza el procesamiento
analitico de las muestras de sangre para la confirmacién diagnéstica deben
funcionar las 24 horas del dia, todos los dias del afio.

¢ Inicio del tratamiento: teniendo en cuenta la importancia de las hormonas tiroideas
para el neurodesarrollo y la elevada tasa de formacién de conexiones neuronales
(sinaptogénesis) durante las primeras semanas de vida, el diagndstico y el inicio
del tratamiento del hipotiroidismo congénito debe ser considerado una URGENCIA
MEDICA. En hipotiroidismo congénito, el tiempo es oro. Por este motivo, el inicio
del tratamiento debe ser inmediato a la confirmacién diagndstica, maximo a la
mafana siguiente de esta. Asi mismo, podra ser iniciado cuando el resultado del
tamizaje (o del retamizaje) sea > 40 mUI/L con previa toma de muestra de sangre
para la confirmacion diagndstica, momento en el cual se ajustara el abordaje de
acuerdo a la prueba diagnostica. Para efectos del Programa de Tamizaje Neonatal,
no se considerara el término de hipotiroidismo subclinico (TSH elevada con T4L
en rango normal), puesto que ante la elevacion del nivel de TSH (Hormona
Estimulante del Tiroides) es impredecible saber en qué momento se pueden
reducir los niveles de T4 Libre (Tiroxina Libre). Entonces, ante el riesgo de no
garantizar oportunamente el tratamiento a un nifio o0 nifia con hipotiroidismo
subclinico en proceso de descompensacion, es preferible iniciar el tratamiento con
la elevacion aislada de los niveles de TSH. De otro lado, en el contexto del
Programa de Tamizaje Neonatal tampoco se debe emplear el término de
hipotiroidismo congénito transitorio, puesto que es dominio del especialista en
endocrinologia pediatrica establecer la transitoriedad o la permanencia del
hipotiroidismo congénito, y las indicaciones que aqui se dan aplican para
garantizar el tratamiento de los nifios y las nifias en quienes se diagnostica
hipotiroidismo congénito a partir de un resultado positivo en una prueba de
tamizaje.

El tratamiento se debe iniciar con levotiroxina 50 mcg cada dia. Para esto, se debe
triturar la tableta de 50 mcg del medicamento y administrarse en maximo dos
centimetros de agua en las mafianas. El medicamento no debe ser administrado
en otro liquido diferente (por ejemplo, jugos) y debe ser administrado todos los dias
en el mismo horario. Es recomendable que en las piezas comunicativas que se
usen para promover el programa y la practica del tamizaje neonatal, se deje
explicito que el tratamiento es gratuito y debe ser continuo y regular. En ningun
caso, la realizaciéon de una imagen diagndstica, la evaluacion de transitoriedad o
la busqueda de etiologia se consideraran factores indispensables para el inicio del
tratamiento y por lo tanto no debe retrasarse por ningln motivo.
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e Seguimiento de los pacientes: el seguimiento de los pacientes con hipotiroidismo
congénito diagnosticados en el contexto del programa de tamizaje neonatal debe
realizarse asi:

o Consultas médicas: todos los nifios y las nifias que sean diagnosticados con
hipotiroidismo congénito deben ser valorados por endocrinologia pediatrica
durante los primeros 3 meses de edad. Después del diagndstico, la primera
consulta médica por endocrinologia pediatrica o por pediatra (solo en caso en
el que definitivamente no se cuente con endocrinologia pediéatrica), debe
realizarse a las 2-4 semanas del diagndstico. Es muy importante que se realice
la gestion necesaria por parte de la EAPB, para garantizar que la familia asista
a la cita de control con los resultados de examenes de laboratorio de control;
sin embargo, esto no puede considerarse un elemento indispensable que
pueda convertirse en una barrera. Posteriormente, debe hacerse de forma
mensual durante el primer afio de vida; cada 2 meses, entre el afio y hasta los
dos afios; cada 3 meses, entre los 2 y los 3 afios; cada 6 meses, entre los 3y
los 10 afios; y segun criterio médico, en mayores de 10 afios. En cada consulta,
se deben valorar signos y sintomas que puedan sugerir hipotiroidismo
congénito, y se debe evaluar la adherencia al tratamiento (por ejemplo,
preguntando al familiar cuantos dias a la semana olvida o no le administra el
medicamento al nifio o nifia). Todos los nifilos y nifias con hipotiroidismo
congénito deben ser valorados por genética en algin momento durante el
primer afio de vida, al igual que por neuropediatria.

Los nifios y las nifias con hipotiroidismo congénito asi como aquellos con
alguna condicion de riesgo, son considerados nifios o nifias con criterios de
mayor riesgo para la supervivencia, la salud y el desarrollo para el contexto de
la Ruta Integral de Atencion para la Promocién y el Mantenimiento de la Salud
(RIAPMS). En consecuencia, las consultas de valoracion integral en salud de
la RIAPMS deben ser realizadas por médico pediatra y en cada una de estas
consultas se debe hacer una adecuada vigilancia y tamizaje del desarrollo
infantil (aplicando la Escala Abreviada de Desarrollo-3, tal como se indica en la
RIAPMS). Estas consultas deben realizarse con la periodicidad indicada en la
Resolucién 3280 de 2018 o la norma que la sustituya o la modifique.

o Examenes de laboratorio: debe realizarse con TSH (Hormona Estimulante del
Tiroides) y T4L en sangre periférica (Tiroxina Libre). El primer control debe
efectuarse a las 2-4 semanas de haber iniciado el medicamento (y de haberse
realizado el diagndstico) y luego, debe hacerse de forma mensual durante el
primer afio de vida. Posteriormente, entre el afio y hasta los dos afios, el control
de laboratorio debe hacerse cada 2 meses; entre los 2 y los 3 afios, debe
hacerse cada 3 meses; entre los 3 y los 10 afios, debe hacerse cada 6 meses;
y en mayores de 10 afios, segun criterio médico. El objetivo del tratamiento es
mantener la TSH (Hormona Estimulante del Tiroides) dentro del rango de
referencia para la técnica de laboratorio y la edad del paciente, y la T4L
(Tiroxina Libre) en la mitad superior de su rango de referencia para la técnica y
la edad del nifio o nifla (por encima del percentil 50). Es importante tener en
cuenta que la velocidad con la que se logran los niveles adecuados de las
hormonas tiroideas se asocian con mejores resultados en desarrollo. Cuando
no se logran las metas durante el tratamiento y el seguimiento, se deben
realizar ajustes a la dosis de tratamiento y se deben medir la TSH (Hormona
Estimulante del Tiroides) y la T4L (Tiroxina Libre) cuatro semanas después del
ajuste del medicamento.
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o Iméagenes diagndsticas: en todo nifio o nifia con hipotiroidismo congénito se
debe realizar al menos una ecografia de tiroides durante los primeros tres afios
de vida. Se debe evaluar su presencia o ausencia, tamafo, textura ecogénica,
ubicacion, estructura, entre otras variables. La decision de realizar gamagrafia
tiroidea (con Tc %™ o con 1'2%) y el momento de realizarla es exclusiva de
endocrinologia pediatrica. Asi mismo, la necesidad de repetir la ecografia
tiroidea, como estrategia de (re) evaluacion del eje tiroideo, debe ser
determinada por endocrinologia pediatrica (excepto ante consideraciones
tecnoldgicas o de confiabilidad de la prueba, caso en el que puede ser ordenada
Su repeticion por parte del pediatra o médico tratante).

A continuacion, se presenta en la tabla 5, la sintesis de recomendaciones frente al
tamizaje y diagnostico de hipotiroidismo congénito, incorporando algunas
observaciones a tenerse en cuenta. Asi mismo, en la tabla 6 se indican los aspectos
a tener en cuenta para el seguimiento de grupos de niflos con condiciones
particulares, en el contexto del programa de tamizaje neonatal.

Tabla 5. Recomendaciones de tamizaje y diagnéstico del hipotiroidismo congénito en

el contexto del Programa de Tamizaje Neonatal.
Grupo
Poblalgion Tamizaje Retamizaje Diagndstico Observaciones
al
Nivel de TSH
(Hormona Se debe disponer vy
Estimulante del | comunicar el resultado del
Tiroides) mayor al | tamizaje durante la primera
punto de corte de la | semana de vida como
referencia de cada | maximo.
laboratorio, Si el tamizaje resulta positivo,
especificado para la | se debe garantizar la toma de
técnica de analisisy | TSH y T4L méaximo al dia
segun la edad del | siguiente de tener el
Punto de corte paciente. Debe ser | resultado de la TSH. Se debe
Recién corddn: >15 expresado en | manejar y procesar en
nacido muUl/L NO muUl/L. laboratorio como una
(RN) a Punto corte URGENCIA MEDICA. Si se
término talén: >10 Nivel de T4L | confirma el diagndstico, se
muUI/L. (Tiroxina Libre) | debe iniciar el tratamiento
menor al punto de | inmediatamente, maximo al
corte de la | dia siguiente en el que se
referencia de cada | confirma el diagnéstico.
laboratorio, Desde una  perspectiva
especificado para la | poblacional, el tratamiento
técnica de andlisis y | debe haberse iniciado en la
segun la edad del | primera semana o0 maximo
paciente. Debe ser | durante la segunda semana
expresado en | de nacimiento.
ng/dL.
En menores
de 32 .
RN semanas debe A Iosd15| dias
Prematu realizarse a ae
nacimiento, .
-ro las 72 horas Igual que lo descrito | o d ito para el
(menor con muestra Zon T}Jestra para el RN a Igua que ‘o descrito p
de 37 de sangre et ono<l:on término RN a termino
semana | procedente del Punt.o c
) talon y su corte: >10
muUl/L.
Punto corte
es: >6 mUI/L.
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Grupo
Poblalgion Tamizaje Retamizaje Diagnoéstico Observaciones
a
En RN
prematuros
con 32
semanas o
mas de
gestacion, se
tienen los
mismos
puntos de
corte del RN
sano a término
para el cordon
y para el talén.
En RN a
término, se
retamizaran a
los 5 dias del
nacimiento
con muestra
Igual que para de talon y
Gemelo Punto de .
elRN a ) Igual que lo descrito :
S mono . corte: >10 Igual que lo descrito para el
coriénic término o el muUlI/L. para el RN a RN a término
o. RN prematuro, Si son RN término.
segun el caso.
prematuros, se
retamizaran a
los 15 dias de
nacido con el
mismo punto
de corte del
retamizaje.

Tabla 6. Recomendaciones de tamizaje de hipotiroidismo congénito y seguimiento en
nifos con condiciones particulares

Grupo
Poblacional

Tamizaje

Retamizaje

Diagndstico

Observaciones

Nifio o nifia con
bajo peso al nacer,
restriccién de
crecimiento
intrauterino o
Pequefio para la
Edad gestacional.

Igual que para
elRN a
término,

excepto si es

prematuro,
caso en el que
se procede
segun lo
indicado en
esta situacion.

NO. Excepto si
es prematuro o
gemelo mono
coriénico.

Igual que Io
descrito para el
RN a término.

Realizar seguimiento
por datos de historia
clinica y examen fisico.
No indicacién de
retamizaje. Se debe
atender

Nifio o nifa a
término
criticamente
enfermo y/o con
sospecha o riesgo
de lesion
neurolégica aguda

Igual que para
el RN a
término,

excepto si es

prematuro,
caso en el que
se procede
segun lo
indicado en
esta situacion.

NO. Excepto si
es prematuro o
gemelo mono
coriénico.

Igual que Io
descrito para el
RN a término

Seguimiento por datos
de historia clinica vy
examen fisico.
Indicacion de
evaluacion con TSH y
T4L dentro de los
procedimientos de
atencion integral de su
patologia.

Nifio o nifia hijo o
hija de madre con
hipotiroidismo.

Igual que para
el RN a
término,

excepto si es

NO. Excepto si
es prematuro o
gemelo mono
coriénico.

Igual que lo
descrito para el
RN a término

Sin recomendacion de
retamizaje o] de
seguimiento  especial
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Grupo Tamizaje Retamizaje | Diagndstico Observaciones
Poblacional
prematuro, de laboratorios de
caso en el que funcioén tiroidea.
se procede
segun lo
indicado en

esta situacion.

Remision para
nacimiento en
institucion de mayor
gual que para complejidad que
elRN a J
A cuente con
término, : .
. endocrinologia
excepto si es e
. - pediatrica. Se
Nifio o nifia hijo de prematuro, :
. recomienda
madre con caso en el que | NO. Excepto si SR
TR Igual que lo | hospitalizacién  para
hipertiroidismo se procede es prematuro o : - )
o . . descrito para el | atencibn en unidad
tiroidectomizada o segun lo gemelo mono P .

- A~ . RN a termino neonatal. Tiene
con tratamiento indicado en corionico. indicacién para la toma
farmacoldgico. esta situacion. lon p

. de anticuerpos contra
Requiere
ST el receptor de TSH en
hospitalizacion .
; sangre de corddn
en unidad -
umbilical. Debe ser
neonatal.
valorado por
endocrinologia
pediatrica.

Nifio o nifia con
antecedente de
hipotiroidismo
congénito en
hermano.

Igual que para
elRN a
término,

excepto si es

prematuro,
caso en el que
se procede
segun lo
indicado en
esta situacion.

NO. Excepto si
es prematuro o
gemelo mono
corionico.

Igual que lo
descrito para el
RN a término

Sin recomendacion de
retamizaje o] de
seguimiento  especial
de laboratorios de
funcion tiroidea.

Recomendacion de
remitir a genética.

Nifio o nifia con
Sindrome de Down.

Igual que para
elRN a
término,

excepto si es

prematuro,
caso en el que
se procede
segun lo
indicado en
esta situacion.

NO. Excepto si
es prematuro o
gemelo mono
corionico.

Igual que lo
descrito para el
RN a término

Sin recomendacion de

retamizaje, pero con
recomendacion de
remisién a
endocrinologia

pediatrica incluso si

tamizaje neonatal de
TSH es normal y no
tiene clinica de
hipotiroidismo
congénito.
Recomendacion de
remitird a genética.

Nifio o nifia con
defectos de linea
media u otros
defectos
congénitos.

Igual que para
elRN a
término,

excepto si es

prematuro,
caso en el que
se procede
segun lo
indicado en
esta situacion.

NO. Excepto si
es prematuro o
gemelo mono
coridnico.

Igual que lo
descrito para el
RN a término

Seguimiento por datos
de historia clinica vy
examen fisico.

Sin recomendacion de
retamizaje pero con

recomendacion de
remitir a genética y
seguimiento

interdisciplinario.
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4.2. Tamizaje neonatal auditivo

Corresponde a la deteccidn de recién nacidos con alteraciones auditivas que pueden
llevar a hipoacusia, afectar su capacidad auditiva y de esta forma, amenazar el
desarrollo integral del nifio o la nifia en el curso de la vida.

Objetivos

1. Identificar nifios y nifias recién nacidos con posibles alteraciones auditivas
temporales o permanentes.

2. Definir las condiciones de re-tamizaje de los recién nacidos con resultado positivo
para alguna de las pruebas definidas.

3. ldentificar niflos y nifias recién nacidos con condiciones de riesgo que requieren
un seguimiento particular ante la posibilidad de padecer de hipoacusia, por la
naturaleza de sus caracteristicas de riesgo.

4. Establecer los aspectos minimos de oportunidad y caracteristicas del diagnéstico
de alteraciones auditivas, del inicio del tratamiento y su seguimiento.

Definiciones

— Caso probable: recién nacido que no pasa la prueba con alguno de los métodos
de tamizacion definidos Emisiones Otoacusticas (EOA) o con Potenciales
Evocados Auditivos de corta latencia Automatizados (PEAA).

— Caso con tamizaje negativo sin antecedente de riesgo: recién nacido el cual
pasa la prueba realizada en el tamizaje auditivo sin antecedentes de riesgo.

— Caso con tamizaje negativo, pero con antecedente de riesgo'’: recién nacido
el cual pasa la prueba realizada en el tamizaje auditivo pero que tiene antecedente
de riesgo.

17 Se determinaron como factores de riesgo para hipoacusia: antecedente familiares de sordera, Recién nacidos
con Bajo peso al nacer (BPN): <2500 gr, Recién nacido prematuro: <37 semanas; estigmas asociados a un
sindrome (Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral o Sindrome de Goldenhar, Labio y/o paladar Hendido, Malformacion
anatdmica auricular y/o CAE, Sindrome de Down, Malformaciones congénitas de cabeza y cuello y Sindromes
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— Caso confirmado: caso probable en el cual se confirma por tecnologia dura
alteracion auditiva.

Tecnologias de tamizaje

e Emisiones Otoacusticas (EOA):
Las Emisiones Otoacusticas son sonidos producidos por la actividad de las células
ciliadas externas en la cOclea que se registran en el Canal Auditivo Externo - CAE;
proporcionan una medida de la audicion y su registro e interpretacion no requiere
mucho tiempo ni un equipo muy costoso, son de facil implementacion lo que la
hace util en el programa de tamizaje universal.

Las células ciliadas externas del oido interno tienen la caracteristica de contraerse
por la presencia de actina generando energia mecanica que se transmite en forma
de sonido hacia el conducto auditivo externo donde es registrado por un micréfono.
También tiene como caracteristica transformar el sonido que reciben del exterior
en impulsos eléctricos, los cuales seran trasmitidos al cerebro a través del nervio
Auditivo.

Las EOA reflejan el buen funcionamiento periférico de la via auditiva ya que son el
resultado de la actividad fisiologica de las células ciliadas externas, por lo que su
presencia se relaciona con un buen funcionamiento de los mecanismos cocleares
activos. Las EOA no determinan el umbral auditivo ni el grado de hipoacusia que
presente la persona examinada. Estan presentes en el 96-100% de las personas
con audicién normal, y desaparecen en pérdidas auditivas mayores a 35db; pero
pueden estar ausentes cuando hay tapon de cerumen, liquido en el conducto
auditivo externo o liquido en oido medio. Tienen una sensibilidad de 50% y una
especificidad del 84%.(Ordofiez et al., 2018)

Las EOA son rapidas de realizar y entregan una medicion especifica, pero se ven
alteradas por la presencia de ruido ambiental, por patologias a nivel del oido medio
y no evallan la fisiologia de la via auditiva retrococlear.(Nazar, Goycoolea, Godoy,
Ried, & Sierra, 2009a).

e Potenciales Evocados Auditivos de corta latencia Automatizados (PEAA).
También conocida como B.E.R.A. (Brainstem Evoked Responses Audiometry), es
la prueba objetiva mas utilizada en la actualidad; se puede aplicar a nifios o nifias
de edades muy tempranas. Son una poderosa herramienta para valoracion
objetiva de la audicién. Permite determinar presencia o ausencia de hipoacusia
evaluando la actividad periférica de la via auditiva, ubicando el sitio de la lesion
para realizar diagnostico diferencial.

Se obtienen a partir de electrodos de superficie que registran la actividad neuronal
generada en la coéclea, nervio auditivo, y tronco cerebral en respuesta a los
estimulos acusticos tipo click entregados a través de un auricular por conducciéon

relacionados con desordenes auditivo-vestibulares); meningitis 0 neuroinfeccién (Infecciones del oido, Secuelas
de meningitis); hiperbilirrubinemia (ain sin incompatibilidad de RH) que requiere manejo con fototerapia o
exanguinotransfusion; antecedentes maternos de exposicion a ototoxicos; examen neuroldgico anormal (Reflejos
auditivos alterados, Retraso del desarrollo motor); traumas prenatales que puedan afectar al feto; Trastorno
respiratorio; Traumas perinatales; Infecciones maternas de Rubeola, Citomegalovirus, sifilis, herpes, toxoplasma,
VIH, o sospecha de Zika o Chikungunya (mientas se disponga de prueba seroldgica) u otras infecciones
intrauterinas que pueden generar riesgo de hipoacusia; Hipoxia perinatal — criterios por clinica o gases arteriales,
incluye estado fetal insatisfactorio, hipoxia prenatal y RN que requiere maniobras; RN en UCI neonatal con
requerimiento de oxigeno; Hipotiroidismo o errores congénitos del metabolismo.
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aérea, que produce informacion en las frecuencias de 2000—4000Hz. Aparecen a
los 10 milisegundos una serie de ondas (cinco), como respuesta neuroldgica a la
sefal auditiva, que coinciden con el paso por los diferentes nucleos nerviosos,
donde se encuentran las sinapsis.

Los parametros mas importantes a valorar son las latencias de las ondas I, lll y V,
especialmente la V, dado que su desaparicion nos permite reconocer el umbral de
audicion del sujeto explorado. Los BERA tienen una sensibilidad del 100% y una
especificidad del 98%.(Ordo6fiez et al., 2018)

Por ser una version automatizada puede realizarse en ambientes ruidosos, tiene
una muy alta especificidad, no se afecta por la presencia de liquido en el oido
medio y permite identificar patologia retrococlear (p ej: neuropatia auditiva) (Nazar,
Goycoolea, Godoy, Ried, & Sierra, 2009b).

Procedimientos a seguir segun los resultados del tamizaje

Segun el Comité Conjunto de Audicion Infantil (JCIH), la audicién de todos los
neonatos se debe evaluar a mas tardar al mes de edad, en caso de alguna alteracion
en las pruebas iniciales realizar el retamizaje maximo al mes de edad y aquellos que
no pasan la evaluacion deben tener una evaluacion audioldgica integral a més tardar
a los 3 meses de edad. Los bebés con pérdida auditiva confirmada deben recibir la
intervencién adecuada a mas tardar a los 6 meses de edad por parte de profesionales
de la salud y con experiencia en pérdida auditiva y sordera en la educacién en primera
infancia. (Busa et al., 2007)

Por lo anterior, para Colombia a partir de la Ruta Integral de Atenciébn Materno
Perinatal (RIAMP), se definié en los neonatos que: “dadas las limitaciones del uso
exclusivo de EOA en la evaluacion de la via auditiva a nivel retrococlear, se debe
preferir el uso de PEAA de rutina en todos los nifios. En el caso de los recién nacidos
y nifios con alto riesgo de pérdida auditiva deben utilizarse de forma combinada las
EOA y la PEAA. Estas pruebas deben realizarse idealmente a las 24 horas de nacido
o0 antes de la salida de la institucion de salud. En caso en que no se logre garantizar
su realizacion integral en los primeros siete dias de vida, debe garantizarse en el
marco de las atenciones de la Ruta para la Promocion y el Mantenimiento de la Salud
para la primera infancia. Debe registrarse siempre en la historia clinica neonatal su
realizacion y su resultado. Su implementacién atendera los criterios de progresividad
y adaptabilidad que se requieran a nivel territorial para garantizar su realizacion”
(Ministerio de Salud y Proteccion Social, 2018).

El Comité Conjunto de Audicion Infantil (JCIH); definié que el tamizaje puede ser
realizado por equipos multidisciplinarios de profesionales, incluidos médicos y
personal de enfermeria y en las instituciones donde se tenga disponibilidad el
audiélogo. Todos los miembros del equipo trabajan juntos para garantizar que el
programa de tamizaje sea exitoso,(Busa et al., 2007). En la figura 1, se muestra el
esquema de atenciones en el marco del tamizaje auditivo.

Figura 1. Esquema de atenciones para tamizaje auditivo
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4.3. Tamizaje neonatal visual

Corresponde a la deteccién de recién nacidos con alteraciones al examen fisico que
permitan detectar posibles patologias oculares o visuales que pueden llevar a
ceguera, afectar la capacidad visual y, de esta forma, amenazar el desarrollo integral
del nifio o la nifia en el curso de la vida.

Objetivos

1. ldentificar nifios y nifias recién nacidos con alteraciones oculares por medio del
examen fisico.

2. Definir las condiciones en las que se requiere remitir de manera inmediata a la
valoracion por oftalmologia.

3. Identificar nifios y nifias recién nacidos con condiciones de riesgo que requieren
un seguimiento particular ante la posibilidad de padecer de alteraciones visuales
/oculares, por la naturaleza de sus caracteristicas de riesgo.

4. Establecer los aspectos minimos de oportunidad y caracteristicas del diagndstico
de alteraciones visuales, del inicio del tratamiento y su seguimiento.

Definiciones

— Caso probable: recién nacido con alteracion visual/ocular identificada con los
métodos de tamizacién (prueba del reflejo rojo, inspeccidén externa y examen
pupilar) a través de los hallazgos clinicos del examen fisico.

— Caso con tamizaje negativo sin antecedente de riesgo: recién nacido en el cual
no se evidencian alteraciones oculares en el tamizaje sin antecedentes de riesgo.

— Caso con tamizaje negativo, pero con antecedente de riesgo: recién nacido en
el cual no se evidencian alteraciones oculares en el tamizaje pero que por
antecedentes de riesgo requiere de seguimiento especial.

— Caso confirmado: caso sospechoso en el cual se confirma por oftalmologia la
alteracion visual/ocular.

— Caso con valoracion negativa: recién nacido en el cual se descarta por
oftalmologia la alteracion visual/ocular.

Tecnologias de tamizaje
La Guia de Practica Clinica para la deteccion temprana, el diagnaostico, el tratamiento
y el seguimiento de los defectos refractivos en menores de 18 afios, indica que la
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busqueda activa de alteraciones visuales en la poblacién pediatrica sana, se debe
iniciar con una evaluacion en el periodo neonatal y continuar durante cada visita de
crecimiento y desarrollo. Teniendo en cuenta, que existen una serie de pruebas que
se utilizan para identificar los defectos visuales en nifios y niflas y su eleccion
dependera principalmente de la edad del nifio o nifia (Sanchez Vanegas et al., 2017)

De acuerdo a la misma guia, con una recomendacion fuerte a favor, se recomienda
que el tamizaje visual al momento del nacimiento sea realizado por un profesional de
la salud entrenado en las estrategias de deteccion y se establecen los siguientes
aspectos que deben ser valorados para el tamizaje en neonatos:

1. Prueba del reflejo rojo

Para realizar la prueba del reflejo rojo adecuadamente, el examinador sostiene un
oftalmoscopio directo cerca de su 0jo con la potencia de la lente del oftalmoscopio en
"0". En una habitacidn oscura, la luz del oftalmoscopio debe dirigirse hacia ambos ojos
del nifio simultdneamente desde una distancia de aproximadamente 18 a 30 pulgadas
(45 a 75 centimetros). La potencia del lente del oftalmoscopio debe ser ajustado para
garantizar la precision del enfoque del examinador.

Se debe observar un reflejo rojo simétrico de ambos ojos para que pueda ser
considerado normal. El reflejo rojo varia segun la pigmentacién de la retina y, por lo
tanto, varia segun raza / etnia. Opacidades en el reflejo rojo, un reflejo notablemente
disminuido, la presencia de un reflejo blanco o amarillo, o asimetria de los reflejos
(reflejo de Brickner) son todas indicaciones para derivacién a un oftalmélogo con
experiencia en el examen de nifios. La excepcion a esta regla es una opacidad
transitoria de una pelicula opaca en la pelicula lagrimal que es moévil y desaparece por
completo con el parpadeo, (Wallace et al., 2018).

Normal: El nifio o la nifia mira la luz. En ambos ojos el reflejo es igual.

Posibles diferencias en defectos refractivos: un reflejo rojo es mas brillante que
el otro.
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Cuerpo extrafio / abrasion (cornea izquierda): el reflejo rojo de la pupila
retroiluminara defectos corneales o cuerpos extrafios. El movimiento de la cabeza del
examinador en una direccién parecera mover la opacidad corneal en la direccion
opuesta.

Estrabismo: el reflejo de luz corneal se desplaza temporalmente en el ojo derecho
desviado, lo que indica endotropia.
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2. Inspeccibén externa

La inspeccion externa involucra la evaluacion de los parpados, pestafas, el sistema
lagrimal y la oOrbita. Debe ser evaluada en la anatomia de la cara (incluidos los
parpados, la distancia interocular y la presencia o ausencia de pliegues de epicanto?®),
los bordes de la érbita y la presencia de anomalias oculofaciales deben ser evaluados.

También debe tenerse en cuenta la posicién de la cabeza y la cara (incluyendo la
inclinacion, posiciones compensatorias, o la postura de la cabeza hacia arriba o hacia
abajo). Caracteristicas distintivas inusuales de la familia pueden sugerir la presencia
de una anomalia congénita y merecen una evaluacion de otras anormalidades fisicas
en el nifio (p. Ej., Orejas, manos).

Nifilos o nifias que tienen pliegues epicantales prominentes y/o un puente nasal plano
y ancho y una alineacion binocular normal a menudo tienen la ilusibn de una
endotropia® (pseudoendotropia)(Wallace et al., 2018).

3. Examen pupilar

Se debe evaluar el tamafio, la forma, la simetria y la respuesta a la luz de las pupilas.
Para establecer diferencias en el tamafio de la pupila estas deben observarse con
poca luz. Una diferencia de mas de un milimetro puede ser clinicamente significativa.
La reactividad pupilar se observa al iluminar con la luz directamente cada ojo. La
prueba de luz con intercambios entre luz y penumbra se utiliza para evaluar la
presencia de un defecto pupilar aferente.

En una habitacidén oscura se ubica la luz de la linterna en el ojo derecho durante menos
de 5 segundos, con el niflo o nifla fijando en un lugar distante, la pupila, debe
contraerse. A continuacion, la luz se lleva rapidamente por el puente nasal hacia el ojo
izquierdo y la respuesta pupilar se observa sobre el ojo derecho. La linterna se
balancea hacia atras y adelante varias veces.

Una respuesta normal es la constriccion pupilar. La respuesta anormal es la dilatacion
pupilar cuando la luz brilla en el ojo lo que es indicativo de un defecto pupilar aferente.
Un defecto pupilar aferente suele ser un signo de un problema unilateral con el nervio
optico o de otras areas en la via visual anterior. La evaluacion pupilar en neonatos
puede ser un desafio debido a los frecuentes cambios en el paciente fijacién y
enfoque.(Wallace et al., 2018)

4. Reflejo luminoso corneal

Esta prueba compara la posicion del reflejo de la luz sobre la cornea en los dos ojos.
El examinador debe alinearse al nifio o nifia y fijar la luz de la linterna desde una
distancia de 12 pulgadas (30 centimetros). Se deben observar las posiciones de los

18 E| pliegue del epicanto es un pliegue del parpado superior que cubre la esquina interna del ojo. Por lo general,
los nifios muy pequeiios lo tienen, lo cual es normal, y también es comun en las personas de descendencia asiatica.
El pliegue del epicanto puede ser un rasgo diagndstico importante en algunas condiciones tales como el sindrome
de Down.

19 Estrabismo convergente.
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dos reflejos corneales. Con la reflexion normal de la luz corneal, los reflejos simétricos
son centrados o ligeramente desplazados nasalmente.

Si los ojos estan desalineados, los reflejos seran simétricos. Si hay endotropia, un
reflejo se desplazara temporalmente. Si la exotropia esta presente, un reflejo sera
desplazado nasal. Si hay una desalineacién vertical, un reflejo se desplazara hacia
arriba o hacia abajo.(Wallace et al., 2018).

Procedimientos a seguir segun los resultados del tamizaje

Los métodos incluidos en la tabla 7, son los que se consideraron en la guia de préactica
clinica en Colombia, pueden ser practicados en neonatos por los profesionales de la
salud.

Tabla 7. Métodos de tamizacién en neonatos

Método Signos indicadores de remision
Prueba del reflejo rojo Ausente, blanco, opaco o asimétrico
Inspeccién externa Anormalidad estructural, por ejemplo: ptosis.

Forma irregular, tamafio desigual, pobre o inadecuada
reaccion a la luz
Reflejo luminoso corneal Asimétrico o desplazado

Adoptada de la Guia AAO Pediatric Ophthalmology/Strabismus Panel. PPP. Pediatric eye evaluations. San
Francisco CA. AAO. 2012 y ajustada al contexto local por el Grupo Desarrollador de la Guia de Practica Clinica
para la deteccion temprana, el diagndstico, el tratamiento y el seguimiento de los defectos refractivos en menores
de 18 afios.

Examen pupilar

e Ante cualquiera de los signos indicadores de remision se considera como un
hallazgo positivo al examen fisico y debe ser remitido de manera inmediata a
valoracion por oftalmologia o por oftalmologia pediatrica segun la disponibilidad.

e Los recién nacidos prematuros por el riesgo de ROP seran diagnosticados y
tratados de acuerdo a los lineamientos vigentes del programa canguro.

e Para el caso de diagnéstico de lesiones obstructivas del eje visual, el inicio del
tratamiento no debera superar los 45 dias,

e Para las patologias infecciosas, ROP vy retinoblastoma el inicio del tratamiento
debe ser inmediato.

e En ningun caso el inicio del tratamiento superara los 3 meses del nacimiento del
nifio o nifia.

En la figura 2 se condensan las atenciones y conductas en el marco del tamizaje
visual. Ademas de esto, se han documentado factores de riesgo que ameritan un
seguimiento especial por pediatria (todos ellos considerados nifios o nifias con mayor
riesgo?®) con remisién durante el primer mes a oftalmologia, aun cuando el resultado
del tamizaje sea negativo?L.

o Sindrome dismorfico / genético o sospecha - Anomalia craneofacial

Las alteraciones funcionales y estructurales de la via visual aparecen desde el
desarrollo embrionario y fetal, evidenciandose asi desde el nacimiento, por lo que para
el clinico esto representa un reto para realizar el diagndstico preciso y asi otorgar un

20 A excepcidn de los casos de antecedente de enfermedades visuales / oculares genéticas o congénitas

21 También se consideran factores de riesgo para alteraciones oculares: Hipoxia perinatal, Riesgo o sospecha de
lesién neuroldgica aguda (hipoglicemia severa, convulsiones, ictericia severa no tratada, sepsis con afectacion de
SNC o candidemia)
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asesoramiento adecuado, situacion que se complica cuando se presentan anomalias
multiples o también los llamados sindromes polimalformativos.

Los defectos de la vision que suelen originar estas anomalias pueden producir
ceguera total o parcial. Segun su patogenia, las anomalias oculares pueden ser
resultado de una anomalia anatomica o de un defecto bioquimico. Las alteraciones de
la vision pueden ser de origen prenatal y presentarse en el periodo neonatal, ademas
de producirse mediante una pérdida progresiva de la vision o ser tardias (Reyes-
Morales & Salgado-Valladares, 2013).

e Hijo de madre con infeccion gestacional o perinatal con alto riesgo de
malformaciones, problemas del desarrollo o necesidad de atencidén especial en
salud en el nifio (Por ejemplo, exposicién a Sifilis, Toxoplasmosis, Rubéola,
Citomegalovirus, Herpes virus, VIH, Zika virus):

En el recién nacido existen caracteristicas clinicas que sugieren TORCH o infeccion
congénita tales como retardo del crecimiento intrauterino, rash, petequias, purpura,
ictericia, hepatomegalia, esplenomegalia, linfadenopatia, hidrocefalia, calcificaciones
intracraneales, sordera, anormalidades cardiacas, neumonia y anormalidades
esqueléticas. Oculares como coriorretinitis (Toxoplasma, rubeola, citomegalovirus,
herpes simple, sifilis); cataratas (rubeola, citomegalovirus); glaucoma (rubeola);
microftalmia (toxoplasma, rubeola, citomegalovirus); conjuntivitis (herpes simple) y
miopia (rubeola congénita).(Ambou Frutos et al., 2018)

En 2015, el mundo se vio afectado por un brote de infeccion por virus del Zika (ZIKV,
por sus siglas en inglés), que comenzo en las islas del Pacifico sur y se propagé a
Brasil y otros paises de las zonas tropicales de América Latina. Aunque el
comportamiento clinico de la enfermedad es el de un sindrome febril agudo, la mayor
preocupacion fue la confirmacién de su efecto neurotrépico y la relacion causal directa
con microcefalia en RN de las zonas con una mayor incidencia por el brote en
Brasil.(Mendivelso Duarte, Robayo Garcia, Rodriguez Bedoya, & Suarez Rangel,
2019).

En Colombia, segun la informacién reportada al Sistema de Vigilancia en Salud
Pablica (SIVIGILA), se evidencia la relacion positiva entre infeccion por ZIKV en
gestantes y aparicion de microcefalia durante el brote hasta cuarenta semanas
posteriores al pico de notificacion por ZIKV.(Mendivelso Duarte et al., 2019). Por el
riesgo de la deteccidn de patologias infecciosas de maneratardia, a todo recién nacido
sin control prenatal o con menos de 4 controles prenatales se le debe garantizar el
tamizaje por oftalmologia y la realizacion de las pruebas de deteccion de acuerdo a
los protocolos establecidos para cada patologia.

o Sindrome de Down:

Segun el estudio de Zarante et all, en la evaluacion y pronostico de 52.744 nacimientos
en tres ciudades colombianas, el sindrome de Down ocupd el cuarto lugar en
frecuencia con una tasa de 17,8 por 10.000 nacimientos en las ciudades
estudiadas.(Zarante, Franco, Lopez, & Fernandez, 2010). Las alteraciones visuales y
oculares en los pacientes con sindrome de Down son las mismas que aquejan a la
poblacién infantil en general, pero en estos pacientes ocurren con mayor frecuencia y
en un grado mas marcado.(Molina M., Paez, & Cordovez Wandurraga, 2008)

Las anomalias oculares y visuales mas frecuentes en pacientes con sindrome de
Down son: defectos refractivos, de los cuales la hipermetropia es el mas frecuente,
seguido de la miopia y el astigmatismo; trastornos de acomodacion, ambliopia,
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estrabismo; nistagmos, cataratas, obstruccion del conducto naso-lagrimal, blefaritis,
conjuntivitis, queratocono, entre otros. (Molina M. et al., 2008)

o Antecedente familiar hasta tercer grado de consanguineidad de enfermedades
visuales / oculares genéticas o0 congénitas: retinoblastoma, glaucoma congénito,
catarata congénita o ceguera congeénita.

El retinoblastoma es la primera enfermedad para la cual se ha descrito una etiologia
genética. En aproximadamente el 55% de los casos se ha determinado su origen
hereditario en su mayoria generando la formal bilateral de retinoblastoma, asi como
el 15% de las formas unilaterales. (Gamm, Kulkarni, & Albert, 2007).

En glaucoma congénito la mayoria de las casos son esporadicos, es decir sin
agregacion familiar; cuando se hereda se transmite como un rasgo autosémico
recesivo, el cual es mas comun en ciertas poblaciones consanguineas.(Cortés-
Gonzélez & Villanueva-Mendoza, 2015). Sin embargo, el antecedente es relevante
para la valoracion oftalmologica antes del primer mes.

Aunque tradicionalmente se ha descrito que aproximadamente un tercio de las
cataratas infantiles se heredan, un tercio esta asociado con otras enfermedades o
sindromes, y el tercio restante es idiopatico. La clasificacion etiolégica de la catarata
infantil no es tan simple y directa. Diferentes estudios dan resultados variables. Las
causas importantes de catarata infantil en nifios mas pequefos incluyen aberraciones
genéticas, trastornos metabdlicos, prematuridad, e infecciones intrauterinas. (Khokhar
et al., 2017)

En todas las regiones del mundo la catarata, algunas enfermedades de la retina
(principalmente distrofias retinianas hereditarias) y las anomalias congénitas que
afectan el ojo son causas importantes de ceguera, siendo la etiologia genética una
causa importante en todo el mundo. (Gilbert & Foster, 2001). Por eso, se debe indagar
siempre por antecedentes familiares de ceguera congénita y deben ser valorados por
oftalmologia durante el primer mes de vida.

Figura 2. Resultados del tamizaje visual en el neonato.
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4.4. Tamizaje de cardiopatia congénita
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Corresponde a la deteccion de cardiopatia congénita compleja por medio de la
saturacion de oxigeno (pulsooximetria?? — Registro de oximetria cutanea) pre y
postductal. Las cardiopatias congénitas son las malformaciones (anomalias o
defectos) congénitas mas frecuentes y las que causan mayor mortalidad por este
motivo, en nifilos menores de cinco afios en Colombia. Se estima que 8 de cada 1000
recién nacidos nace con una cardiopatia congénita y que aproximadamente 2-3 de
cada 1000 nacidos vivos tiene una cardiopatia congénita compleja (Circulation, 2014).
Sin embargo, se considera que la verdadera incidencia puede llegar a ser mas alta
teniendo en cuenta que muchos obitos fetales se pueden producir asociados a
cardiopatias incompatibles con la vida (Garcia & Peddi, 2018).

Se define como cardiopatia congénita toda anomalia estructural del corazén, o de los
grandes vasos intratoracicos, que real o potencialmente tiene significado funcional y
que se origina durante el desarrollo embrionario cardiovascular, esta presente al
nacimiento y puede ser incluso diagnosticada en el periodo prenatal. Sin embargo, al
hablar de cardiopatias congénitas complejas, el tamizaje neonatal se ha orientado a
la identificacion de las siguientes patologias: Sindrome de ventriculo izquierdo
hipoplasico, Atresia pulmonar, Tetralogia de Fallot, Drenaje venoso pulmonar anémalo
total, Transposicion de grandes arterias, Atresia tricuspidea y Tronco arterioso
(Circulation, 2018).

Frente a los defectos congénitos, uno de los mayores adelantos cientificos ha sido el
diagnéstico antenatal, lo que permite anticipar el plan de atencién del recién nacido y
organizar el lugar del parto con un nivel adecuado de atenciébn y equipos
multidisciplinarios, asi como brindar informacién y acompafar a las familias. En el caso
de las cardiopatias congénitas, la situacion no es diferente.

En general, el 80% de las cardiopatias congénitas se detectan por ultrasonido
prenatal, o son evidentes clinicamente al nacimiento. Del 20% que habitualmente no
se detectan, el registro de oximetria cutanea puede identificar un 15%, quedando tan
solo un 5% aproximado sin pauta de deteccion temprana (Cullen & Guzman, 2013).

El tamizaje de cardiopatia congénita compleja fue uno de los procedimientos incluidos
en la atencién para el cuidado del recién nacido de los Lineamientos Técnicos y
Operativos de la RIAMP de la Resoluciéon 3280 de 2018, por lo que, si bien no fue
descrita de forma explicita en la Ley 1980 de 2019, por el antecedente normativo, pero
sobre todo por la carga de morbimortalidad que representa, se incluye dentro del
Programa de Tamizaje Neonatal.

Es fundamental tener en cuenta que el tamizaje neonatal de cardiopatia congénita
compleja debe ser evaluado de forma articulada con la informacién que pueda
obtenerse de la atencion para el cuidado prenatal de la madre gestante,
especialmente en relacién con la identificacién de aneuploidias y la realizacion de las
ecografias prenatales, teniendo en cuenta que la evaluacion antenatal no es suficiente
para la identificacion temprana de cardiopatias congénitas.

En el contexto del programa de tamizaje neonatal, todo nifio o nifia con un tamizaje
positivo debe ser atendido integralmente con un criterio de URGENCIA VITAL, puesto
gue la cardiopatia congénita compleja tiene una alta probabilidad de mortalidad en el
periodo neonatal.

22 E| procedimiento estd denominado especificamente Registro de oximetria cutdnea
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Objetivos de la linea de tamizaje de cardiopatia congénita compleja

Identificar nifios y nifias recién nacidos vivos con sospecha de cardiopatia
congénita compleja por medio de la evaluacion de la pulsooximetria - registro de
oximetria cutanea pre y postductal, que no hayan tenido diagndstico prenatal.
Describir el procedimiento del tamizaje de cardiopatia congénita compleja y definir
las pautas de actuacion ante el tamizaje positivo.

Establecer los elementos minimos de oportunidad e interrelacion del tamizaje de
cardiopatia congénita compleja, con su evaluacion diagnéstica e inicio de
tratamiento.

Identificar nifios y nifias con condiciones o factores de riesgo especificos
relacionados con cardiopatia congénita y que requieren un seguimiento particular
por la naturaleza de estas caracteristicas.

Definiciones de la linea de tamizaje de cardiopatia congénita compleja
En el contexto del programa de tamizaje neonatal, frente a la cardiopatia congénita
compleja se precisan las siguientes definiciones:

Pulsooximetria: es una técnica no invasiva, que mide la saturacion de oxigeno en
la hemoglobina de los eritrocitos a través del registro de oximetria cutanea.
Pulsooximetria preductal: registro de oximetria cutanea realizada en la mano
derecha del recién nacido con el transductor adecuado (para poblacién neonatal).
Pulso - postductal: registro de oximetria cutanea realizada en el pie derecho o el
pie izquierdo del recién nacido con el transductor adecuado (para poblacion
neonatal).

Nifio o nifia perdido del programa de tamizaje neonatal: recién nacido vivo en
quien no se realiza el tamizaje neonatal o en quien no se realizan las pruebas de
confirmacion diagnostica a pesar de haber tenido un tamizaje positivo. Debe
tenerse en cuenta en qué punto se pierden los nifios o las nifias con el objeto de
tomar las medidas necesarias para evitar esta situacion.

Nifio o nifia excluido del programa de tamizaje neonatal: recién nacido vivo a
quien se realizo el tamizaje pero que fallece antes del diagnéstico habiendo tenido
un tamizaje positivo. Se incluyen también los nifios y las nifias con diagnostico
prenatal de cardiopatia.

Respecto al resultado obtenido, el tamizaje puede definirse como:

Tamizaje positivo: recién nacido con registro de oximetria cutanea a las 24 horas
del nacimiento por debajo del punto de corte o con una diferencia mayor a 3% entre
la pulsooximetria pre y post ductal (registro de oximetria cutanea), segun el
procedimiento de tamizaje.

Tamizaje negativo: recién nacido con pulsooximetria - registro de oximetria
cutanea a las 24 horas del nacimiento por encima del punto de corte y con una
diferencia menor a 3% entre la pulsooximetria pre y post ductal (Registro de
oximetria cutanea) segun el procedimiento de tamizaje.

Respecto al diagndstico de cardiopatia congénita compleja dentro del Programa de
Tamizaje Neonatal, se tendran en cuenta las siguientes definiciones:

Diagndstico confirmado de cardiopatia congénita: recién nacido con tamizaje
de cardiopatia congénita positivo a quien se le realiza diagnostico de cualquier
cardiopatia congénita.
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e Diagnostico descartado de cardiopatia congénita: recién nacido con tamizaje
positivo para cardiopatia congénita en quien no se identifican alteraciones
cardiovasculares estructurales durante la evaluacion diagnostica.

En relaciébn con el tratamiento dentro del Programa de Tamizaje Neonatal, se

especifican las siguientes definiciones:

e Nifio o nifia con tratamiento: nifilo o nifia con diagnostico confirmado de
cardiopatia congénita quien se encuentra en tratamiento médico o ha recibido
tratamiento quirdrgico o intervencionista, se encuentra en programacion de cirugia
u otra intervencion, o estd en manejo expectante por indicacion médica.

e Niflo o nifla sin tratamiento: Nifio o nifia con diagndstico confirmado de
cardiopatia congénita quien se encuentra sin tratamiento ni seguimiento por
cardiologia pediatrica a pesar de estar indicado por causa de su diagndéstico.

e Nifio o nifia sin informacion de tratamiento: Nifio o nifia con diagndstico
confirmado de cardiopatia congénita en quien no se cuenta con informacién sobre
tratamiento médico, quirdrgico o intervencionista por causa de su patologia.

Para efectos del seguimiento del programa de tamizaje neonatal, se establecen las

siguientes definiciones:

e Nifio o nifia con seguimiento adecuado: Nifio o nifia con diagnéstico confirmado
de cardiopatia congénita quien tiene un seguimiento regular de su condicién, de
acuerdo a lo indicado.

e Nifio o nifia sin seguimiento: Nifio o nifia con diagnostico confirmado de
cardiopatia congénita en quien no se realiza seguimiento de su condicion de
acuerdo a lo indicado, o se hace de forma irregular, con fallas en su cumplimiento
y/o con interrupciones en el tratamiento.

e Nifio o nifia sin informacién de seguimiento: Nifio o nifia con diagndstico
confirmado de cardiopatia congénita en quien no se cuenta con informacién sobre
el seguimiento de su condicion.

Debe tenerse en cuenta que todas estas definiciones seran empleadas en la
formulacion, la evaluacion y el seguimiento del programa de tamizaje neonatal, en la
linea especifica de cardiopatia congénita, pero que no generan conflicto frente a las
definiciones que puedan tenerse en el SIVIGILA, puesto que este es solo un elemento
del funcionamiento del programa de tamizaje neonatal y no lo abarca completa ni
integralmente.

NOTA: debe considerarse que un nifio o una nifla puede tener cardiopatia congénita y
manifestarla posterior a haber tenido un tamizaje negativo, lo que debe comunicarse también
a las familias. De otro lado, todos los casos de cardiopatia congénita deben reportarse al
SIVIGILA, incluso aquellos que tienen diagnéstico prenatal y que por este motivo fueron
excluidos del programa de tamizaje neonatal.

Procedimiento de tamizaje de cardiopatia congénita compleja.

El tamizaje de cardiopatia congénita compleja se realiza a través de la medicion de la
saturacion de oxigeno en la hemoglobina de los eritrocitos por medio de la
pulsooximetria - registro de oximetria cutanea. Esta pulsooximetria o registro de
oximetria cutanea, debe hacerse en la palma de la mano derecha (preductal) y en la
region distal de cualquiera de los pies, (postductal) a todo recién nacido a término,
aparentemente sano. Puede hacerse en serie (uno seguido del otro, es decir, de forma
secuencial) o en paralelo (pre y postductal simultaneamente), hasta obtener una
lectura confiable (se alcanza cuando hay regularidad y/o estabilidad de la onda
registrada en el pulsooximetro o si existe alguna indicacion de que el dispositivo esta
monitoreando adecuadamente la frecuencia cardiaca del recién nacido) (AAP, 2011).
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Este tamizaje podré ser realizado por profesionales de enfermeria, profesionales de
medicina general, especialistas en pediatria 0 en neonatologia y debe hacerse entre
las 24 y las 48 horas del nacimiento o lo mas cercano a esta ventana de tiempo antes
del egreso hospitalario del recién nacido, en el caso en el que sea dado de alta antes
del tiempo establecido en la Resolucion 3280 de 2018 o la norma que la sustituya o la
modifique. A este respecto, la IPS que atiende al recién nacido debe garantizar la
estancia hospitalaria de minimo 24 horas para todos los recién nacidos a término, sin
riesgos ni complicaciones. Igualmente, la IPS debe garantizar el desarrollo de
capacidades de los profesionales encargados de realizar el tamizaje neonatal de
cardiopatia congénita. El lider o referente de tamizaje neonatal de la IPS debe verificar
regularmente la forma como los profesionales practican el tamizaje de cardiopatia
congénita compleja y debe adoptar las medidas a las que haya lugar para garantizar
su adecuada realizacién. Debe quedar por escrito esta verificacion, la formulacion del
plan de mejora necesario y su implementacion.

El tamizaje se hace mediante un proceso que puede ser de un solo paso, o repetido
en hasta tres pasos, segun los hallazgos que se vayan presentando. Se recomienda
realizar el tamizaje durante el estado de alerta del nifio o nifia para reducir la
posibilidad de que se presente una hipoxemia relacionada con hipoventilacion durante
el suefio profundo. Sin embargo, no existe un criterio de incondicionalidad respecto al
estado de suefo-vigilia del recién nacido para realizar el tamizaje. De otro lado, el
recién nacido debe estar respirando el aire ambiente (no tener oxigeno
suplementario), estar tranquilo y en un ambiente térmicamente adecuado.

Existen estudios que demuestran que pueden presentarse diferencias significativas
de forma normal en la pulsooximetria o registro de oximetria cutanea segun la altitud
en la que viven los recién nacidos, pero también dependiendo de la edad de los nifios
en el momento del registro de la oximetria cutanea y del tipo de pulsooximetro que se
utilice para la medicion. Esto quiere decir que la practica (y también el programa) de
tamizaje neonatal de cardiopatia congénita compleja de un pais debe considerar
variables y caracteristicas propias de la poblacion, de la altitud en la que nacen los
nifios y de las practicas de atencién de los recién nacidos, lo que podra verse reflejado
en tasas de falsos positivos en mayor o menor grado, que pueden tener como
consecuencias la ansiedad parental ante la posibilidad de que sus hijos tengan una
cardiopatia congénita (con la posible afectacion secundaria del vinculo, el
relacionamiento de los padres con sus hijos y las practicas de cuidado de los nifios) y
el mayor costo del programa de tamizaje neonatal (Diferencias de pulsooximetria por
altitud, 2008; 2013).

Adicionalmente, debe tenerse en cuenta que el Programa de Tamizaje Neonatal de
Colombia frente a la linea de cardiopatia congénita compleja, incluye elementos
adicionales de valoracion del recién nacido complementarios a la toma de la
pulsooximetria, lo que representa una medida complementaria para detectar nifios con
posible cardiopatia congénita que hayan sido posibles falsos negativos en el tamizaje.
De esta forma, a partir del protocolo recomendado por la Academia Americana de
Pediatria, el Colegio Americano del Corazén y la Asociacién Americana del Corazén
para el tamizaje de cardiopatia congénita compleja, en el contexto del Programa de
Tamizaje Neonatal de Colombia, se considera ajustar los puntos de corte y adaptar el
protocolo de tamizaje segun la altitud y previendo también los distintos resultados que
pueden presentarse como consecuencia de la progresiva adherencia a la indicaciéon
de estancia hospitalaria de minimo 24 horas para los recién nacidos sanos, a término.
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Sin embargo, se aclara que esta adaptacion del protocolo y de los puntos de corte del
programa de tamizaje neonatal de cardiopatia congénita compleja de Colombia podra
ser revisada y ajustada posteriormente a partir del analisis que se haga del
funcionamiento del programa y considerando las generalidades y las particularidades
de la prestacion de los servicios de salud en el pais. Teniendo en cuenta lo
anteriormente mencionado, el tamizaje neonatal de cardiopatia congénita para recién
nacidos de lugares con una altitud menor a 1.500 m.s.n.m, se debe realizar segun lo
descrito en la figura 3. Asi mismo, el tamizaje neonatal de cardiopatia congénita para
recién nacidos de lugares con una altitud mayor o igual a 1.500 m.s.n.m., se debera
hacer segun lo definido en la figura 4.

Figura 3. Esguema tamizaje neonatal de cardiopatia congénita en recién nacidos en
lugares con altitud menor a 1.500 m.s.n.m. (MSPS. Adaptado de AAP, 2011)

Recién nacido a término y cercano al término sano, a las 24-48 horas
de nacido (altitud menor a 1.500 m.s.n.m.)
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Figura 4. Flujograma de tamizaje neonatal de cardiopatia congénita en recién nacidos
en lugares con altitud mayor o igual a 1.500 m.s.n.m. (MSPS. Adaptado de AAP, 2011)

Recién nacido a término y cercano al término sano, a las 24-48 horas
de nacido (altitud mayor o igual a 1.500 m.s.n.m.)
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Interpretacion del tamizaje de cardiopatia congénita

El tamizaje neonatal de cardiopatia congénita (como practica de tamizaje dirigida a
identificar grupos de nifios con riesgo de presentar una cardiopatia congénita) se
realizard al universo de recién nacidos a término y cercanos al término (con
prematuridad leve de 35 semanas 0 mas), y que se encuentren aparentemente sanos.
Se excluyen del tamizaje los recién nacidos prematuros puesto que ellos ya se
consideran poblacion de riesgo y requieren una atencion integral que implica
monitorizacion invasiva 0 no invasiva (segun el estado clinico del paciente) y a que
pueden presentar hipoxemia por inmadurez organica relacionada con la prematuridad,
lo cual va a producir inmediatamente un resultado positivo del tamizaje.

Asi mismo, se excluyen los recién nacidos enfermos, puesto que la hipoxemia es un
indicador frecuente de enfermedad en los neonatos, que inmediatamente va a resultar
en un tamizaje positivo, pero que ademas por causa de su enfermedad en particular,
van a recibir distintas medidas de atencion integral en salud en la fase aguda y en su
seguimiento. No obstante, debe tenerse en cuenta que la cardiopatia congénita
compleja puede llevar a deterioro clinico del neonato en las primeras 24 horas de vida,
antes de la realizacion del tamizaje neonatal, por lo que la historia clinica y el examen
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fisico son indispensables en la posible deteccion de una patologia de este tipo como
responsable del deterioro.

En todo caso, el resultado final del procedimiento de tamizaje neonatal de cardiopatia
congénita compleja podra ser solamente positivo 0 negativo.

El resultado del tamizaje sera positivo cuando: 1) El nifio o la nifia presente una
saturacion menor a 90% en cualquier momento del tamizaje y a cualquier altitud, y 2)
Cuando presente una diferencia de 4% o mas entre la pulsooximetria pre y postductal
(independiente de cudél sea la mayor) en la medicion repetida y a cualquier altitud.

El resultado del tamizaje sera negativo cuando: 1) El nifio o la nifia presente una
saturaciéon mayor o igual al punto de corte segun la altitud en la primera o en la
segunda medicion (95% por debajo de los 1.500 m.s.n.m. y 92% por encima de los
1.500 m.s.n.m.) y no tenga una diferencia de 4% o mas entre la pulsooximetria pre y
postductal en ninguna de las mediciones; y 2) Cuando tenga una saturacion mayor o
igual a 90% en la tercera medicion de pulsooximetria, en el caso en el que haya estado
indicada la repeticion, y no tenga una diferencia significativa entre las saturacion pre
y postductal (mayor al 3%).

La pulsooximetria preductal puede ser mayor que la post ductal en casos de corto
circuito de derecha a izquierda con ductus abierto, como en la hipertension pulmonar
suprasistémica. A su vez, la pulsooximetria post ductal puede ser mayor que la
preductal en casos de corto circuito de izquierda a derecha con ductus abierto, como
en la Transposicion de grandes arterias. Por este motivo, se valora la diferencia entre
pulsooximetrias pre y postductales y no la predominancia de una de ellas sobre la
otra.

NOTA: debe tenerse en cuenta que un resultado de tamizaje negativo NO descarta del todo,
una cardiopatia congénita (ni siquiera una cardiopatia congénita compleja), especialmente
aquellas que no son dependientes del ductus, por lo que deben analizarse siempre los demas
datos que puedan ser recuperados en la anamnesis y en el examen fisico general y en el
examen cardiovascular, incluyendo la toma de tension arterial en las cuatro extremidades, ya
establecida en la Resolucién 3280 de 2018 o la norma que la modifique o sustituya.

Claves para un correcto tamizaje.

Debe garantizarse que todos los equipos, dispositivos e insumos para la realizacion
tanto del tamizaje, como de la evaluaciéon diagnostica, sean adecuados para la
evaluacion de recién nacidos, lo que incluye el pulsooximetro, el electrocardiografo y
el ecocardiégrafo.

A nivel del tamizaje, el oximetro de pulso consta de tres partes: 1) El monitor (donde
se encuentra la pantalla con los valores y la onda pletismografica de la saturacion de
oxigeno o un equivalente), 2) el cable, y 3) el sensor (con la fuente de luz y el detector).
Se recomienda emplear el pulsooximetro con sensor de cinta adhesiva y no uno de
pinza, puesto que este ultimo plantea mayores riesgos de alteraciones en el registro.

En la figura 5, se presenta como modelo un procedimiento de tamizaje neonatal con
un sensor de cinta adhesiva.

Figura 5. Modelo de realizacién de tamizaje neonatal de cardiopatia congénita con
pulsooximetro con sensor de cinta adhesiva.
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(Tomado de Circulation, 2018)

Para el correcto tamizaje, se debe emplear solamente un sensor neonatal, y
asegurarse que el sensor esté en contacto con la piel, sin lesionarla. Asimismo, la
fuente de luz y el detector del sensor deben estar alineados. Debe cubrirse el sensor
para evitar la interferencia con la luz, y durante la medicion, se debe evaluar la
correlacion adecuada entre la onda de pulso y la frecuencia cardiaca del nifio.

Actuacion frente a un tamizaje positivo para cardiopatia congénita

Todo recién nacido con tamizaje positivo para cardiopatia congénita debe ser
hospitalizado y atendido con criterio de URGENCIA, puesto que las cardiopatias
congénitas susceptibles de tamizaje tienen una alta probabilidad de generar
mortalidad neonatal a corto plazo. En este sentido, ante un tamizaje positivo para
cardiopatia congénita se debe garantizar la valoracion completa del estado fisico del
nifio inmediata (para considerar causas adicionales de hipoxemia e incluyendo la toma
de tensién arterial), la estabilizacién que el nifio pueda requerir segun su estado
clinico, la valoracion por cardiologia pediatrica y la toma de Ecocardiograma
transtoracico con Doppler a color (realizado por cardiélogo pediatra). Teniendo en
cuenta lo anterior, los nifios y las nifias con tamizaje positivo deben ser hospitalizados
en una Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales y deben permanecer
monitoreados.

En caso de no contar con cardiélogo pediatra ni con ecocardiograma en la instituciéon
en la que nacié el nifio, la EAPB debe garantizar el traslado URGENTE a institucion
en la que se pueda realizar la confirmacién diagndstica e iniciar el tratamiento que el
nifio requiera segun su patologia y su estado clinico. En todo caso, la valoracion por
cardiologia pediatrica y la realizacion del ecocardiograma debe ser garantizado dentro
de las 24 horas siguientes a obtener el resultado positivo del tamizaje neonatal.

Se recomienda que antes de la valoracion por cardiologia pediatrica y la realizacion
del ecocardiograma, al recién nacido con tamizaje positivo para cardiopatia congénita
se le realice un electrocardiograma (EKG) completo (que incluya las derivaciones
derechas V3R y V4R) y una radiografia de térax (en proyecciones anteroposterior y
lateral). Sin embargo, la realizacion del EKG y de la radiografia de térax no debe
considerarse un requisito (y, por lo tanto, una potencial barrera) para acceder a la
valoracion por cardiologia pediatrica ni para la realizacion del ecocardiograma con
Doppler.

Identificacién y valoracion de nifios con riesgo y/o sospecha de cardiopatia
congeénita susceptibles de no ser detectados por el tamizaje neonatal
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La elaboracién de la historia clinica con enfoque antenatal de riesgo, valorando
adecuadamente los antecedentes familiares y obstétricos, y la realizacion del examen
fisico completo, y también el especifico cardiovascular, son fundamentales para
identificar grupos de nifios con riesgo y/o sospecha de cardiopatia congénita, que, en
algunos casos, pueden tener tamizaje negativo.

A continuacion, se describen los elementos mas importantes a tener en cuenta tanto
en la anamnesis como en el examen fisico para la deteccién de riesgo o de una posible
cardiopatia congénita en un recién nacido (independiente del resultado del tamizaje
neonatal):

Datos de anamnesis:

e Datos de evaluacion antenatal de cromosomopatias o de defectos congénitos por
ecografia prenatal de detalle anatémico.

e Prematuridad.

¢ Recién nacidos macrosomicos.

e Sospecha de sindromes genéticos como el Sindrome de Down (se asocia con
Canal AV, CIA, CIV, Tetralogia de Fallot, Ductus Arteriosus Persistente-DAP),
Trisomia 13 y 18 (CIV, Coartarcion de Aorta, Displasias polivalvulares y
Cardiopatias complejas), Sindrome de Noonan (Estenosis pulmonar, CIA y
Miocardiopatia), Sindrome de Williams, (Estenosis adrtica supravalvular),
Sindrome de DiGeorge (Interrupcién del arco adrtico, Tronco arterioso).

e Defectos congénitos como los asociados a rubeola congénita (se asocian con DAP
y estenosis pulmonar periférica), Asociacion CHARGE (CIA, CIV, DAP),
Asociacion VACTERL (CIV, Tetralogia de Fallot).

¢ Hijo o hija de madre con enfermedades maternas como la Diabetes (se asocia con
hipertrofia septal asimétrica y con transposiciéon de grandes arterias) o el Lupus
Eritematoso Sistémico (se asocia con Bloqueo Auriculo Ventricular Completo,
requiere EKG y ecocardiograma).

e Hijos o hijas de madres con exposicidbn a agentes fisicos o quimicos como el
alcohol (Comunicacion InterAuricular — CIA o Comunicacién InterVentricular —
CIV), Litio (Anomalia de Ebstein), farmacos o drogas como el acido retinoico
(Cardiopatias troncoconales), Acido Valproico (CIA, CIV, Estenosis aortica,
Coartacién aortica, Atresia pulmonar sin CIV), la talidomida, anfetaminas y AINES
(alteran los procesos de maduracion de la musculatura lisa a nivel arteriolar
pulmonar y ductal en el tercer trimestre del embarazo con posible Hipertensién
Pulmonar).

Datos del examen fisico:

Adicional a los demas elementos fundamentales del examen fisico general completo
gue puedan sugerir una patologia aguda o una comorbilidad, en el contexto de la
atencion neonatal y del programa de tamizaje neonatal, siempre deben tenerse en
cuenta los siguientes aspectos en relacion al examen cardiovascular:

e Frecuencia cardiaca: taquicardia o bradicardia.

¢ Cianosis: aunque debe tenerse en cuenta que no todas las cardiopatias congénitas
producen cianosis.

e Hiperdinamia precordial: siempre es considerada anormal y sugestiva de
cardiopatia congénita. Indica sobreesfuerzo cardiaco.

e Punto de Maximo Impulso: permite valorar la posibilidad de sobrecarga de trabajo
de segmentos anatémicos especificos del corazén y puede sugerir crecimiento de
cavidades cardiacas.
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e Presencia de hepatomegalia: es un indicador de congestion venosa central
asociada a falla cardiaca retrégrada.

e Palpacion de pulsos braquiales y femorales: se valora su intensidad y simetria,
permite valorar diferencias que pueden presentarse en patologias como la
Coartacion de Aorta.

e Soplos cardiacos: siempre son considerados patolégicos en los recién nacidos.

e Tension arterial en las 4 extremidades: debe presentar mediciones similares entre
las 4 extremidades, con diferencias entre miembros inferiores y superiores que no
sean mayores a 10 mmHg. Deben registrarse estas mediciones en la historia
clinica y hace parte del examen fisico neonatal completo exigido en la Resolucion
3280 de 2018 o la norma que la modifique o sustituya.

Relacion con los demas componentes de la Atencién Integral en Salud y las
Rutas Integrales de Atencién en Salud.

Reconociendo que la cardiopatia congénita compleja es una agrupacion de patologias
distintas que pueden llegar a requerir un manejo diferente, el objetivo principal de esta
linea de tamizaje dentro del Programa de Tamizaje Neonatal consiste en la
identificacion de los nifios con sospecha de cardiopatia congénita compleja y la
garantia de su evaluacion diagnéstica urgente. La evaluacion diagndstica, el
tratamiento y el seguimiento debe hacerse en el marco de la atencion resolutiva que
se necesite, sin barreras de ningun tipo.

Todo nifio o nifa, independiente del resultado del tamizaje neonatal con
pulsooximetria o de la presencia de factores o antecedentes de riesgo o de
alteraciones al examen fisico, tiene derecho a la atencién resolutiva particular a su
condicion, pero también al resto de los procedimientos y atenciones enunciados en
los Lineamientos técnicos y Operativos de la RIAMP y la RIAPMS de la Resoluciéon
3280 de 2018 o la norma que la modifique o sustituya. En el caso de tener un tamizaje
positivo o de cumplir algunos de los criterios de mayor riesgo para la salud, la
supervivencia y del desarrollo de la mencionada Resolucion, deben ser considerados
como nifios de mayor riesgo y recibir la valoracion integral en salud acorde a su
condicion de riesgo.
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