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01. Hijo de
madre

diabeética




RN de una madre que padece diabetes durante el embarazo, se
clasifica en 2 categorias:
Pregestacional — DM tipo 1 o tipo 2.
Gestacional — Intolerancia a la glucosa de cualquier severidad,
que comienza o es reconocida por primera vez durante el
embarazo.

* Mayor riesgos de complicaciones fetales, neonatales y a largo
plazo.

» Mayor incidencia en diabetes pregestacional.

+ Complicaciones mas graves si hay mal control metabdlico.




DIAGNOSTICO

Diabetes mellitus gestacional Diabetes en el embarazo

(uno de 3 criterios) (uno de 3 criterios)

Glucemia plasmatica en ayunas: Glucemia plasmatica en ayunas:
92-125 mg/dl 2126 mg/dl

Glucemia plasmatica 1 hora después de Glucemia plasmatica a las 2 horas tras
una carga de 75 g de glucosa una carga de 75 g de glucosa:

>180 mg/dl >200 mg/dl

Glucemia plasmatica a las 2 horas después de Glucemia plasmatica aleatoria

una carga de 75 g de glucosa: 2200 mg/dl y

153-199 mg/dl sintomas clinicos de hiperglucemia

Tabla 1. Suda-Catus, M., Dabrowska, K, & Gulczynska, E. (2024). Infant of a diabetic mother:
clinical presentation, diagnosis and treatment. Pediatric Endocrinology Diabetes and
Metabolism, 30(2), 36-41. https.//doi.org/10.5114/pedm.2024.137891
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* Macrosomia,

» Gran peso al nacer = lesiones al nacer, asfixia perinatal.

» Insuficiencia cardiovascular.

* Insuficiencia respiratoria.

+ Complicaciones metabolicas: hipoglicemia,
* hipocalcemia, hipomagnesemia.

* Retraso en la maduracion pulmonar.

» Cardiomegalia e hipertrofia del tabique intraventricular.

* Malformaciones congeénitas [SNC y cardiovasculares].

* Hiperbilirrubinemia.
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MANEJO

Duvante Lo gestacidn:

Mantener niveles adecuados de
glicemia.

Al nace:

Alimentar dentro de la primera
hora de nacimiento.

Control glucosa 30 min post
alimentacion.

Objetivo 2 40 mg/dl antes de
comer en las primeras 48 horas
de vida.

Evaluacion clinica del RN por
un medico.

Indicacion  de  tratamiento
hipoglicemia < 45 mg/dL




.....................................................................................................................................................

HIPOGLICEMIA




Qejinicidn: Concentracion plasmatica de glucosa lo suficientemente baja
para causar signos y sintomas de disfuncion cerebral.

¢Come definida?

Primeras horas de vida (LM y/o formula):

* 1 hora de vida: valor < percentil 5 que es de 25 mg/dL.
* 2-4 horas de vida: ascender a 36 mg/dL.

Angumalidades neweldgicas: en RN de alto riesgo, glicemias < 45 mg/dL
durante varios dias se asocio con anomalias del desarrollo a largo plazo.

Recemendacién: mantener niveles de glucosa > 45 mg/dL durante el
periodo de adaptacion fisiologica después de las 3 horas de vida.

http://www.neopuertomontt.com/Protocolos/ProtocoloHipoglicemia/Hipoglicem
ia%20Dr.pdf



http://www.neopuertomontt.com/Protocolos/ProtocoloHipoglicemia/Hipoglicemia Dr.pdf
http://www.neopuertomontt.com/Protocolos/ProtocoloHipoglicemia/Hipoglicemia Dr.pdf

Guicw HPM:: Nivel fisiologicamente seguro de glicemia es >60 mg/dl (objetivo
terapéutico), de riesgo 50-60 mg/dl y nivel de hipoglicemia <50 mg/dl.

RIT y RIPT 234 sem:

* <40 mg/dL de glicemia en sangre
total (45 mg/dL en plasma) durante
las 24 horas de vida.

* 50 mg/dL desde el 2° dia de vida.

RNPT <34 sem:
* <50 mg/dL

Gegimn liempe de evelucidn:

Transitoria: < 7 dias, asintomatica o
sintomatica. (Disminucion de la
produccion/depositos, hiperinsulinismo,
aumento de la utilizacion de glucosa).

Persistente: > 7 dias 0 que requiere > 12
mg/k/min  de glucosa EV para
mantener normoglicemia.
(Hiperinsulinismo congenito, Sd.
Beckwith-Wiedemann, trastornos
endocrinos, errores congenitos del
metabolismo).



Caudad

RCIU y/o PEG o aspecto
Macrosomico.

Todos los hijos de madres
diabéticas.

Prematurez.

Alteraciones de
termorregulacion.
Poliglobulia

Depresion y/0 asfixia
perinatal.

Eritroblastosis fetal.

Sindrome Beckwith-
Wiedemann.

Defectos de linea media y/0
sospecha de hipopituitarismo
congenito.

Clini

Irritabilidad.

Temblores.

Nerviosismo.

Reflejo de Moro exagerado.
Llanto agudo.

Convulsiones o mioclonias.
Letargia, apatia, hipotonia.
Coma.

Cianosis.

Apnea o respiracion irregular.
Taquipnea.

Hipotermia o inestabilidad
termica.

Inestabilidad vasomotora.
Succion deébil o rechazo
alimentario.



‘k Hipoglicemia neonatal: Protocolo NEOHPM

HMD

HGT a las 2 172 horas de vida.

HGT a las 12 horas de vida.

HGT + calcio + perfil hematoldgico a
las 24 horas de vida.

. HGT inmediato

Estupor, hipotonia.

Temblores

Irritabilidad, llanto agudo, sudoracion.
Convulsiones

Apneas, cianosis.

Respiracion rapida e irregular.
Rechazo alimentario

" HGT a las 2 ¥2 horas de vida

RN < 37 semanas.
RN GEG o ~EG.

RN con depresion 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 .
blogueadores, hipoglicemiantes orales, °

o administracién de glucosa ev > 5% o -

solucidn glucosada en bolo durante el -

trabaio de parto.

¥ 4
-\

http://www.saludinfantil.org/Seminarios Neo/Seminarios/Endocrinologia/Tra

stornos Metabolicos Daniela%20Veloso.pdf



http://www.saludinfantil.org/Seminarios_Neo/Seminarios/Endocrinologia/Trastornos_Metabolicos_Daniela%20Veloso.pdf
http://www.saludinfantil.org/Seminarios_Neo/Seminarios/Endocrinologia/Trastornos_Metabolicos_Daniela%20Veloso.pdf

RINT aanes: LM en los primeros 30-60 minutos de vida y continuar con
pecho materno a libre demanda (APEGO SEGURO).

R + FR: alimentar de forma precoz y efectiva en la 12 hora de vida, y
monitorizar la glicemia a las 2-3 horas de vida.

Las alimentaciones con pecho materno deben ser frecuentes y al menos
10 a 12 veces al dia en los primeros dias de vida, es decir cada 2 o 3 horas.

RN en égimen ceno: asegurar aporte de glucosa EV de min. 4-6
mg/kg/min.
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Hipoglicemia neonatal: Manejo

X Hipoalicemic asirdemddi

Glicemiay mayenes a 36 mg/dl: se considera normal por lo que se envian con
su madre de alta. Control glicemia preprandial: > 45 mg/ dL.

Glicemias menones de 36 mg/dl y mayenes de 30 mg/ dl: pecho y/o formula 10

ml/kg y repetir el control 1 hora después.

* <36 mg/dl: hospitalizar + infusion EV.

* >36 mg/dly <45 mg/dl segundo intento con aporte oral. Si mantiene <45
mg/ dL: hospitalizar.

*  >45 mg/dl mantener con su madre con pecho libre demanda y monitorizar
glicemias preprandiales de forma sucesiva hasta alcanzar 3 valores
sucesivos mayores a 45 mg/dL antes del alta.
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Hipoglicemia neonatal: Manejo
% Hipoglicemiasintomddi

Gignes clinices sugerentes de hipeglicemior: urgencia + infusion EV continua
que contemple una carga de glucosa de 5 a 6 mg/kg/min (72 a 85 ml/kg/dia).

Conuulaienes ¢ glicemiov <20 mg/dl: correccion rapida con bolo de SG 10% de 2
ml/kg (velocidad 1 ml/min), para continuar con igual infusion EV.

Tndicacienes genenales de TTOQ EV

* Presencia de sintomas.
* Dificultad para mantener niveles de glicemia aceptables (>45 mg/dL en las

primeras 72 horas o >60 mg/dL con mas de 72 horas de vida) solo con
alimentacion enteral.

* Niveles de glicemia <30 mg/dL.
* Mala tolerancia a la alimentacion oral.




HIPOCALCEMIA




Trastorno metabolico comun potencialmente grave de etiologia
multiple. Corresponde a niveles de calcio sérico bajos, definido
segun el peso de nacimiento.

50% ionizado

\
(
» Caseérico total: <8 mg/dL (<2 mmol/L). _

* Caionizado: < 4,4 mg/dl (< 1,2 mmol/D. (ibre)
*  40% unido a /
albumina. P
. » , 10% en complejos S
Ca sérico total: < 7 mg/dl (< 1,75 mmol/D). con citrato, \_\

« Caionizado: < 4 mg/dl (<1 mmol/D. bicarbonato, \

sulfato o fosfato.

N




HIPOCALCEMIA NEONATAL: CAUSAS

Tabla 1. Causas de hipocalcemia neonatal?

Hipocalcemia neonatal precoz Hipocalcemia neonatal tardia
Prematuridad Déficit de vitamina D®
Crecimiento intrauterino retardado Hipoparatiroidismo *
Hipomagnesemia Hiperparatiroidismo materno *
Hiperbilirrubinemia Malabsorcion intestinal de calcio
Toxemia Uso de diuréticos %
Asfixia perinatal Alcalosis
Diabetes materna insulinodependiente Hipomagnesemia 4 *
Hiperparatiroidismo materno Hiperfosfatemia y
Farmacos epilépticos Citrato en transfusiones (quelante) * \ @
oo
Fototerapia

Tabla 1. Cebrian Baviloni, G., Gonzalez Granado, L. |., Garcia Burguillo, A., & Medina Villanueva,
A. (2020). Hipocalcemia neonatal precoz por déficit materno de vitamina D: A propodsito de un
caso. Anales de Pediatria, 93(6), 426—428. https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2020.09.011




HIPOCALCEMIA NEONATAL: CLINICA

@

La mayoria de los RN con hipocalcemia temprana son
asintomaticos.
Excitabilidad neuromuscular.
* Aumento del tono extensor.
Estridor inspiratorio.
*  Vomitos.
» Convulsiones clonicas focales o generalizadas.

o



MANEJO ¥

intemddi

* Gluconato de Ca al 10% infusién continua.
« Tratar hipomagnesemia y trastornos ac-base asociados.
» Casos refractarios: Buscar etiologia.

de@mahw

Gluconato Calcio 10% 1-2 ml/kg diluido al medio con agua
destilada.

» Via EV lento (no menos de 15 min).

* Monitorizar FC: En presencia de bradicardia suspender.

* Mantencion: 4-8 ml/kg/dia por 3-4 dias.

« Control Calcemia diaria.




SCREENING

NEONATAL:




El hipotiroidismo congénito es la endocrinopatia y causa de retardo mental prevenible mas
frecuente. El objetivo del screening es deteccion precoz para detener deterioro neurologico.

Cauday

* Disembriogénesis tiroidea (80-85%).
* Dishormonogénesis (10- 15%).

Clinico (primenady & semanad).

* RN postérmino.

* Ictericia prolongada.

* Edema de parpados, manosy pies.
* Hipotermia.

* Fontanelas de mayor tamano.

* Hipotonia.

* Somnolencia.

e Dificultad de alimentacion.

Betevminacién de TOH
Todo valor en 15 uUl/ml o superior debe confirmarse
en sangre venoso TSH, T4, T4 libre.

* RNT — alas 40 horas de vida y 7 dias de vida.
* RNPT 35-36 semanas — a los 7 dias de vida.
e RNPT < 35 semanas — 7 dias de vida.

La confirmacién se obtiene si en la sangre venosa la
TSH es >10 ulU/mly la T4 < 10 ug/dl

Tuatoumiente (<15 ddu): Levotiroxina 10-15 ug/kg/dia.
Cenloles: a las 2 semanas con T4L y a las 4 semanas
con TSH.



Eje hipotalamo - hipéfisis - tiroides
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SCREENING

NEONATAL:




Trastorno hereditario poco frecuente que provoca que un aminoacido denominado fenilalanina
se acumule en el cuerpo.

Conduce a un retardo mental profundo si no es diagnosticada y tratada desde el periodo
neonatal.

Tamigaye: Fenilalonminuo

* > 40 horas de vida cumplidas, < 7 dias de vida. Si fenilalanina esta entre 2 mg/dL y 4

* Corte normal de fenilalanina < o igual a 2 mg/dL mg/dL debe tomarse una segunda
(} f) muestra confirmatoria.

« Desconexion con el medio. - Contiumacidn - ,

e Convulsiones. ¥ Fenilananina >2mg/dL y tirosina baja o

 Espasmos. normal, con indice FA/TIR > 3.

* Eczema

* RDSM.

* Trastornos de conducta.
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X ¥*Errores innatos del metabolismo X
RS

Conjunto de enfermedades, poco frecuentes, producidos por un defecto

genético, habitualmente autosomico recesivo, que afecta la funcion de } m

una enzima de una via metabdlica. v v

» Enfermedades monogénicas. -

« La mutacion en un gen produce un defecto en una proteina, que ,
conduce a las alteraciones bioquimicas caracteristicas y a un fenotipo l‘. ‘

* desadaptativo.

» Se extrae sangre capilar del talén ("pinchazo del talon") y se deposita en
un papel filtro especial (tarjeta de Guthrie).

¥ R
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Principales errores innatos del metabolismo intermediario

/ Proteinas \ Hidratos de carbono Lipidos

Trastornos del ciclo N L . Galactosemia Trastornos
de la urea Aminoacidopatias Acidemias orgdnicas Fructosemia de la betaoxidacion
Déficit de ornitina
transcarbamilasa Tirosinemia

Acidemia isovalérica
Acidemia propionica
Acidemia metilmalénica

Homocistinuria
Enfermedad de la orina
de jarabe de arce




Manejo

"4

Exdaumenes genenales y muestuo clinicov &Mluwm@dxwuswdemdabslmm
Régimen cero en las primeras 24 horas, suero

* Hemograma. glucosado 10%.

* GasesyELP.

* BUNYy Crea. * Aportar trigliceridos de cadena mediana para
* Bili, transaminasas, TPy TTPA. prevenir catabolismo proteico: Si amonio > 300
* Cetonemia / Cetonuria. ug”% Yy si hay una acidosis metabolica con grave

cetoacidosis.

* Soporte vital y estabilizacion clinica.
* Mantencion hidroelectrolitica y del equilibrio acido-base: corregir la acidosis metabdlica con
bicarbonato si el pH es< 7,10 o bicarbonato < 10 mEg/L).




Manejo

ESTUDIOS @ consiperar ame SOSPECHA DE EIM

v NH4 Tanden Mass

v GSV v AGCML

v ELP v Muestra de gota seca Enzimas Lisosomales
v AG (MPS, Pompe, Gaucher, Fabry)

v Cuerpos cetdnicos en orina v Acidos orgdnicos en orina

v Lactico pl ¥ Paneles de estudios genéticos

v Pirdvico pl

SCREENING NEONATAL AMPLIADO

Screening neonatal ampliado: 40 patologias 1:4.000 RN,

Perfil de Aminodcidos 17 OH Progesterona Fenilketonuria

Perfil de Acilcarnitinas Galactosa Total Hipotiroidismo congénito
Fenilalanina Galactosa 1P-Uridiliransferasa Déficit de Biotinidasa

Hormona tirotropina (TSH) | Tripsina inmunoreactiva Hiperplasia Suprarrenal congénita
Biotinidasa Espectrometria de masas-Tanden mass Galactosemia

Fibrosis Quistica

¥v" Cuerpos cetonicos en orina, espectrometria de masas, fenilalanina, leucina.

v Ac. grasos de cadena larga en sospecha de enfermedades lisosomales, gotas de sangre en papel
secante.

v Biotelinasa: Que detecta un cuadro con déficit de biotina que en nifios produce convulsiones con
retraso psicomotor, y dermatitis muy extensa.




Hiperamonemia

\"4

Deginicic

La hiperamonemia es la acumulacion excesiva de amoniaco en la sangre y suele definirse como

un nivel plasmatico superior a 100 pmol/L en neonatos o superior a 50 umol/L en lactantes a
termino, ninos y adolescentes.

EL amonio se transforma en glutamina en los astrocitos cerebrales, causando edema cerebral,

por lo que se presenta con sintomas neuropsiquiatricos potencialmente mortales,
especialmente los recién nacidos.

™
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https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_a#astrocitos
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_e#edema_cerebral

Causas: hiperamonemia

Tabla 1.

- L6 247 30
Causas de la hipermonemia. & == 22

Trastornos hereditarios

Trastornos adquiridos

Defectos enzimdticos del ciclo de la urea
Deficiencia de N-acetilglutamato sintasa

Deficiencia de carbamoilfosfato sintetasa 1

Insuficiencia hepdtica aguda o crénica

Derivacidn portosistémica

Infeccién

*

Deficiencia de ornitina transcarbamilasa Enfermedad por coronavirus [m]

Deficiencia de argininosuccinato sintetasa Sobrecrecimiento de bacterias ureasa-positivas

]

(C. neoformans, Mycoplasma hominis) L2627

Deficiencia de argininosuccinato liasa
Deficiencia de arginasa 1

Defectos del transportador y de la sintesis del

Infeccion genitourinaria
Sobrecarga de nitrégeno

Nutricién parenteral total

Tabla 1. Ni, B., Qin, M., Zhao, J., & Guo, Q. (2022). A glance at transient hyperammonemia of the newborn:

Pathophysiology, diagnosis, and treatment: A review. Medicine, 101(48), e€31796.
https://doi.org/10.1097/MD.0000000000031796
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iagnostico: hiperamonemia

.

Hypomnmm]
I
I 1 I | | 1
GS sntcioncy | | ¥ e | [t R 111 Civultine, 11 Civulline, T Cirulline,
T orotic acid (U) T orotic acid (U) T orotic acid (U)
; : | L 1 R
- - —_— l;.ss deficsen l TAsA
Clritl ' - — 11 1ASA
d w
m:.' . - ASL deficiency
(U) elevated
< glucose g [—L‘ T A
H-HA syndrome ARG1 defic ¢
HMG dehc ey Omithine  Ornithine S~
mormal | elevated
[Mumd aa profile |
THAN
OLD defciency r 1
e [LN; T A rnm.n.-]
CPS1 defciency OTC defciency HHH syndrome
[hsn cal oiganic ac;éunas (PA MMA etc)
T A, - Ag
Hypokatotic hypoghycemia NAGS deficiency QAT ceciency
FAD defects
[ 1 Om, Pre, Arg
IMGA (Uj acidosis, T lactate, L glucose fasting hyper-NH,
TMEMTO deficiency SERACY deficiency PECS deficioncy

Acidoss. T lactate, . gucose
PEPCK deficiency
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