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0.1 Hijo de
madre
diabetica

-Definicion. IMD = hijos de madres con diabetes
pregestacional(tipo 10 2) o gestacional

-Importancia clinica mayor riesgo de complicaciones
fetales, neonatales y a largo plazo.

-El riesgo depende del tipo de diabetes y del control

glicémico materno.
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Embriopatia diabética —
malformaciones mayores,
abortos espontaneos. “Fetopatia diabética”
1.Hiperinsulinemia fetal> macrosomia, hipoglicemia
postnatal.
2 Hipertrofia ventricular (engrosamiento delseptum).
3.Alteracion maduracion pulmonar — 1 riesgo de SDRN.
4 Hipoxemia cronica — poliglobulia, redistribucion de
hierro, riesgo de muerte fetal.




Complicaciones Neonatales

Hipoglicemia(5-27%, primeras horas,
puede durar hasta 72h).

RespiratoriasSDR (insulina inhibe

maduracion pulmonar), taquipnea /’

transitoria.
Cardiacascardiomegalia, hipertrofia faurclagics
septal — obstruccion subaortica, IC — ™
(5-10%).
‘ (I8 U
. Hematologicas: policitemia, Cardiomegalia
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hipomagnesemia.




Manejo neonatal N

Screening

E Sala de parto: } especifico en IMD:
Cuidados habituales + -HGT seriadas primeras horas de vida.
pesquisa de -Hematocrito en primeras 12 h (poliglobulia).
malformaciones. Ca/Mg si sintomas.

-Screening habitual: cardiopatias congénitas,

hiperbilirrubinemia, pesquisa auditiva
!-:-.\ Alimentacion
@

2
precoz (?) Control
Prevencion hipoglicemia ecocardiografico
Signos cardiopatia C
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02.
Hipoglicemia
neonatal
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— Al nacer, el recién nacido pierde el
aporte continuo de glucosa placentaria»
ocurre unacaida fisiolégica transitoria
(nadir ~55 mg/dL en primeras 2 h).

— Importante diferenciar entre
hipoglicemia fisiol6gica transicional y
patoldgica/persistente, que puede causar
secuelas neurologicas.

Definicion????

No existe un valor Unico
universalmente aceptado.

Variabilidad depende de: edad
gestacional, edad postnatal,
reservas de glucégeno, cetonas y

lactato. U

Definicion variable segun
sociedad/academia:

AAP: <47mg/dI

SEP: <50mg/dl

EFCNI: <25mg/dl

Segun percentil: <p3 o0 <p5



Protocolo 4
HPM

!

e HGT alas 2 12 horas de vida.

e HGT alas 12 horas de vida.
e HGT + calcio + perfil
hematologico a las 24 horas de
vida.

HGT a las 2 ¥2 horas de vida

RN < 37 semanas.

RN GEG o PEG.

RN con depresidn perinatal (APGAR <
7).

RN con hipotermia (T < 36,5 post
estabilizacion).

RN con poliglobulia.

RN con microfalo o defecto de la linea
media.

Madre tratada con terbutalina, beta
bloqueadores, hipoglicemiantes orales,
0 administracién de glucosa ev > 5% o
solucién glucosada en bolo durante el
trabajo de parto.



RN con sintomas compatibles.

RN en riesgo aun sin sintomas:

Prematuros (<37 sem).

Grandes para la edad gestacional (LGA).

Hijos de madre diabética.

Pequenos para la edad gestacional (PEG/RCIU).

Bajo peso al nacer <2500 g.

Asfixia perinatal, estrés, sepsis, policitemia, postérmino.

Sindromes genéticos asociados (BeckwiWiedemann, Kabuki).
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Objetivo
Corregir rapidamente la glucosa en RN
sintomaticos.

Prevenir hipoglucemia sintomatica en
pacientes de riesgo.

Evitar tratamientos innecesarios en RN
con descensos fisioldgicos transitorios.

Identificar lactantes con trastornos
hipoglucémicos persistentes

e RN smtomaticos:
-<48 h de vida — tratar s1<50 mg/dL.
->48 h de vida — tratar si<60 mg/dL.

e RN asintomaticos o con sintomas leves (ej. temblores):
-4 h—><25mg/dL.
-4-24 h—-><35mg/dL
-24-48 h —» <50 mg/dL.
->48 h —» <60 mg/dL.

Meta terapéutica: mantener glucosa entre elumbralminimo y 90-100 mg/dL.



RN con sintomas graves (letargia, coma, convulsiones)

e Bolo IV de dextrosa: 0.2 g/kg (2 mL/kg de D10W er¥H min).
e Seguido de infusion continua:-8 mg/kg/min.
e Reajustarcada 30—45 min hasta mantener glucosa >50 mg/dL(<48h) o0 >60 mg/dL (>48h).

e Sirequiere >12 mg/kg/min o D>12.5%, considerar catéter central y otras terapias.

RN asintomaticos o con sintomas leves

1. Alimentacion precoz (<l h de vida) con leche materna (preferida) o formula.
2. Gelde dextrosa40% bucal (0.2 g’kg =0.5 mL/kg) previo a la alimentacion.
o  Eficazen RN con hipoglicemia leve — reduce riesgo de falla terapéutica (estudio Sugar Babie¥.

2 Qi narcicte <458 mal/dl trac R tomac N readiiliere SA docie de_achiciar devtraocea |I\/



RN debe mantener glucosa en 3
ciclos ayuno-alimentacion:

o <48 h: >50 mg/dL.
o 248 h: >60 mg/dL.

Algunos expertos usan umbral >70
mg/dL para mayor seguridad.

En casos dudosos se realiza un
“ayuno de seguridad” para

confirmar estabilidad antes del alta.

Mayor riesgo por inmadurez hormonal

y bajas reservas.

Objetivo: mantener glucosa >50-60
mg/dL.

Manejo inicial: alimentacion precoz y

NPT si no tolera enteral.

Episodios graves — bolo |V de
dextrosa 0.2 g/kg.

Sugiere trastorno patoldgico (ej.
hiperinsulinismo, trastornos de
glucogendlisis, oxidacion de acidos
grasos).

Evaluacién diferida hasta =7 dias
para diferenciar transicion normal vs.
patologia.

Requiere historia clinica, laboratorio
especifico y manejo por
endocrinologia pediatrica



03. Hipocalcemia
neonatal



-El feto recibe calcio por bomba
transplacentaria regulada por
PTHrP.

-Al nacimiento, cese abrupto del
aporte — caida fisiologica de calcio
(total 8-9 mg/dL, ionizado hasta
4.4-5.4 mg/dL a las 24 h).

-Niveles se normalizan hacia la 22
semana de vida.

Prematuridad (1/3 de prematuros,

mayoria VLBW).

RCIU/FGR(| transferencia

placentaria de Ca).

Hijos de madre diabética(10—
20%, hasta 50%).

Asfixia perinatal(catabolismo, 1
fosfatos, insuficiencia renal).

Hipoparatiroidismo (congénito o
funcional).

RNT o >1500g:
- Ca total <8mg/dI
- Ca ionizado <4.4mg/dI

VLBW (<1500 g):
- Caionizado <4 mg/dL
- Ca total <7 mg/dL

Exceso de fosfatoleche de vaca,
féormulas altas en fosforo, enemas
de fosfato).

Fototerapia (posible | melatonina,
1 captacion 6sea).



-Calcio ionizado
Montitorizar especialmente en: VLBW, ELBW,
criticos, cardiopatias congénitas, sintomaticos

Generalmente recuperacion con soporte nutricional.
Estrategia: iniciaalimentacion precoz.

En NPT: gluconato de Ca 10%500 mg/kg/dia) en
infusiéon continua +aporte de fosforo.

Tratamiento agudo:

-Gluconato de Ca 10% (100 mg/kg =1 mI/kg IVIento en 10
min).

Repetircada 6 h - Infusion continua de 400-800mg/kg/d
Riesgos: bradiarritmias, necrosis por extravasacion, necrosis

hepatica simala posicion del catéter



04. Hipot4
congenito

Hipotiroidismo congénito (TSH)




Fontanela posterior >5mm
Hernia umbilical

|mp0rtancia Aspecto hipotiroideo
Piel seca
. B B Piel moteada
-Endocrinopatia mas frecuente en RN (1:3.500). Macroglosia
_Si . i el bl Hipoactividad
IN pesquisa— retardo mental rreversible y Estrefiimiento
secuelas neurok’)gicas . Problemas con la alimentacion
Piel fria

Llanto ronco
Ictericia prolongada
Somnolencia

Principales causas:
-Disembriogénesis tiroidea (80 %, incluye agenesia, Ruido nasal
hipoplasia, ectopia).

-Dishormonogénesis (10—15%, defectos

enzimaticos hereditarios — bocio familiar)



Prueba de eleccion: TSH en sangre seca (papel filtro).

Momento de toma:
-RN de término: 40 h-7 dias.

-Prematuros =35 sem: a los 7 dias.
-Prematuros <35 sem:a los 7 dias y repetir a los 15 dias

Conducta ante resultado alterado

-Confirmar con TSH venosa >10 uUl/my T4 <10 ug/dL

-Realizar cintigrama tiroideo para etiologia, pero no retrasar inicio de T4.

-Todo RN debe miciar tratamiento antes de los 15 dias de vida.
-Derivar a endocrinologia pediatrica.
-Seguimiento médico +de enfermeria para controles y adherencia.

Tomiz Neonatal Toma de
muesfraenfoléon | ¢ e,

2 2
.ﬂ 2 (df




Tratamiento (antes de los 15 ddwp Levotiroxina 10-15 ug/kg/dia.
Controles:a las 2 semanas con T4Ly a las 4 semanas con TSH

-Previene completamente el dafio neurologico sise inicia en los primeros
dias de vida.
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Importancia

-PKU clasicano tratada — retraso mental profundo y trastornos conductuales
-Sintomas miciales: falta de interés por elmedio, convulsiones, espasmos, eczema, olor a
humedad;a los 6 meses — retraso del desarrollo.

-Deteccion precoz (<I mes) previene secuelas neurologicas y conductuales.

- Incidencia: 1:10.000 RN en promedio; Chile: 1:14.000 RN.

e > 40 horas de vida cumplidas, < 7 dias de vida. e _ _ _
e Corte normal de fenilalanina < o igual a 2 mg/d. - Restriccion dietética de fenilalanina de por vida
- Alimentos bajos en proteinas

- Buen pronostico



Conjunto de enfermedades, poco frecuentes, producidos por un defecto genético, habitualmente autosémico
recesivo, que afecta la funcion de una enzima de una via metabélic8epsis like”

Principales errores innatos del metabolismo intermediario

/ Proteinas \ Hidratos de carbono Lipidos

Trastornos del ciclo i < . 4 g - Galactosemia Trastornos
de la urea Aminoacidopatias Acidemias organicas Fructosemia de la betaoxidacion

' ' v

Déficit de ornitina
transcarbamilasa Tirosinemia
Homocistinuria
Enfermedad de la orina
de jarabe de arce

Acidemia isovalérica
Acidemia propidnica
Acidemia metilmalonica



Clinica
- Rechazo a la alimentacion -
Vomitos - Apneas -

-Acumulacion toxica de sustratos. ALTE/BRUE - Letargo y
-Produccion de metabolitos alternativos anormales. somnolencia - Convulsiones
-Déficit de productos esenciales» falla energética.

EISNC suele estar muy afectado, generando compromiso neurologico

Urgencia:crisis metabolicas

Alta sospecha clinicaen RN o lactantes graves sin causa clara.

Tamizaje neonatal ampliadgMS/MS): permite detectar >30 enfermedades con una gota de
sangre.

Examenes niciales clave:

-Hemograma y perfil hepatorrenal, gases, electrolitos, lactato, glucosa, cuerpos ceténicos,
amonio,aminoacidos plasmaticos, acilcarnitinas, acidos organicos urinarios.

Estudios avanzados: enzimaticos, moleculares, biopsias tisulares.



Manejo inmediato

e Tomar exdmenes generales y muestra critica.

e Mantencion hidroelectrolitica y del equilibrio acido-base: corregir la acidosis metabdlica con
bicarbonato sielpH es<7,10 o bicarbonato <10 mEq/l

e Evitar produccion de metabolitos toxicos.

- Régimen cero en las primeras 24 horas, suero glucosado 10%.

- Aportar triglicéridos de cadena mediana para prevenir catabolismo proteico: Siamonio >300
ug% y sihayuna acidosis metabdlica con grave cetoacidosis.

DERIVACION A ESPECIALISTA



El cribado neonatal buscdetectar enfermedades graves y
potencialmente tratables antes de los sintomasreduciendo
mortalidad y morbilidad.

Principales grupos de enfermedades: errores congénitos del
metabolismo, endocrinopatias, hemoglobinopatias,
inmunodeficiencias, fibrosis quistica, pérdida auditiva,
cardiopatias congénitas criticas

Pruebas en gotas de sangre
(panel metabdlico)

-Errores congénitos del metabolismo
(ej. fenilcetonuria, galactosemia).
-Inmunodeficiencias (ej. SCID).
-Hipotiroidismo congénito.
-Hiperplasia suprarrenal congénita
-Hemoglobinopatias (¢j. anemia
falciforme, talasemias).

-Fibrosis quistica

-Atrofia muscular espinal (AME)

Otras pruebas rutinarias

-Hipoacusia congeénita(screen
auditivo).

-Cardiopatias congénitas criticas
(oximetria de pulso).



Muestra en gotas de sangre (heel prick test): se toma a las 24
48 h de vida, en carton filtro.
e Evita falsos positivos de testear <24 h.

NICU / prematuros: suelen requerir mas de un cribado, algunos
programas hacen 2 pantallas (una inicial y otra a 1-2 semanas).

Partos domiciliarios: asegurar toma en el primer control.

Resultados: tardan 5—7 dias, por lo que la mayoria de RN ya esta
dado de alta — necesidad de protocolos claros de notificacion.



Hacia donde vamos en
Chile?...2025

R

1992 2007 2022
Cobertura Pesquisa Incorporacion al
nacional del neonatal codigo FONASA
programa (PKU + ampliada
HC) disponible en
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Programa de Pesquisa Neonatal aumentara de 2 a 26 las
patologias examinadas en recien nacidos

En su discurso de la Cuenta Publica 2024, el Presidente Gabriel Boric anuncié la expansion del Programa de Pesquisa
Neonatal en Chile, resaltando su importancia en la deteccion temprana de condiciones médicas tratables en recién nacidos. EL
Instituto de Nutricion y Tecnologia de los Alimentos (INTA) de la Universidad de Chile, que ha cumplido un rol clave en esta
tarea desde 1992, cuando inici6 la pesquisa neonatal ministerial de solo dos patologias, sera parte fundamental en la nueva
estrategia de salud publica como centro de referencia acreditado por el Ministerio de Salud.

En la Cuenta Publica 2024, el Presidente Gabriel Boric anuncio la expansion del Programa de E’ ;:j
Pesquisa Neonatal en Chile, destacando su importancia en la deteccion temprana de condiciones
medicas tratables en recién nacidos. Desde 1992, el Instituto de Nutricion y Tecnologia de los
Alimentos (INTA) de la Universidad de Chile ha trabajado activamente en este programa,
contribuyendo a la implementacién de la Pesquisa Neonatal de Fenilcetonuria (PKU) y el
Hipotiroidismo Congénito (HC) por parte del Ministerio de Salud (MINSAL). Gracias a estas medidas,
se ha evitado la discapacidad intelectual en mas de 5.000 ninos y ninas, que han podido llevar una

vida normal. El Instituto de Nutricién y Tecnologia de los
Alimentos (INTA) de la Universidad de Chile

. .. . .. . . L. ha trabajado activamente en la deteccion
El anuncio significara una extension de la pesquisa de 2 a 26 patologias a detectar, lo que permitira temprana de patologias desde hace mas de

un aumento significativo del nimero de personas diagnosticadas de una enfermedad que al ser tres decadas.
tratada a tiempo no genera dano a la salud paciente. De esta forma, con la experiencia y recursos
adecuados, se espera prevenir las secuelas neuroldgicas o la muerte de mas de 200 infantes cada

afo.



En 2025 se inicia la Pesquisa Neonatal Ampliada (PNA) — incorpora 24 nuevas
enfermedades (total: 26 patologias).

Tecnologias:
-Fluorometria: PKU + HC + 4 patologias.
-Espectrometria de masas en tandem (MS/MS): 20 patologias adicionales.

Procesamiento a cargo de los Laboratorios Nacionales de Pesquisa (LPN) en Hospital San
Juan de Dios (Santiago) y Hospital Guillermo Grant Benavente (Concepcion), con apoyo del
INTA.



Fase 1A (2025):

-Fluorometria universal (PKU + HC + 4 patologias).

-24 hospitales priorizados — ademas se envian 2 circulos de la tarjeta al INTA para pesquisa de 20
patologias via MS/MS.

Fase 1B (2026):
-Extension a toda la red publica.
-Incorporacion de MS/MS en los LPN, eliminando la necesidad de derivacion al INTA.

& Miiteio d Orienjcacién Téchica: Proceso ‘t’écnico
operativo para la implementacion de la
estrategia Pesquisa Neonatal Ampliada -
Fase 1A. 2025

Subsecretaria de Redes Asistenciales-DIGERA
Subsecretaria Salud Publica-DIPRECE

Gobierno de Chile



& Por fluorometria (6 patologias):
1. Fenilcetonuria (PKU).
2. Hipotiroidismo congeénito.
3. Hiperplasia suprarrenal congénita.
4. Deficiencia de biotinidasa.
5. Galactosemia.

6. Fibrosis quistica.

& Por espectrometria de masas (20 patologias):

Aminoacidopatias (ej: MSUD, homocistinuria, tirosinemia |, citrulinemia, argininosuccinica, argininemia).
Acidurias organicas (propionica, metilmaldnica, isovalérica, 3-metilcrotonil, glutarica tipo 1, etc.).
Defectos de la beta-oxidaciéon (MCAD, VLCAD, LCHAD, TFP, etc.).

Defectos de cofactores (cbl A, B, C).

Daficiancia dAe trancenonrtador de carnitina | v 1
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