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Importancia de una propuesta para la
implementacion de un programa de
tamizaje neonatal expandido en Colombia

Danik Valera Antequera' = Ana Lorena Montealegre Paez?
= Antonio Bermudez® = Reggie Garcia Robles?

Resumen: El tamizaje neonatal expandido permite la deteccion temprana de diversos errores in-
natos del metabolismo. En Colombia, las condiciones para llevar adelante un programa nacional de
alto impacto en salud publica estan dadas. A través de una busqueda bibliografica sobre el tema en
diferentes paises, se realizd una disertacion sobre la implementacién de un programa nacional de
tamizaje neonatal. Esto con el fin de plantear una propuesta de tamizaje neonatal expandido por
espectrometria de masas en tandem en Colombia, completo, conciso, detallado y acorde con la legis-
lacién colombiana, las necesidades y las caracteristicas de la poblacion. Implementar un programa
nacional de este tipo supone un gran impacto en la salud publica y debe ser liderado por el Estado,
con la participacion y apoyo de profesionales de salud, academia, asociaciones de pacientes e indus-
tria farmacéutica.

Palabras clave: tamizaje neonatal; errores innatos del metabolismo; salud publica; mortalidad
infantil; enfermedades genéticas congénitas
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Importance of a Proposal for Implementing an Expanded
Neonatal Screening Program in Colombia

Abstract: Expanded neonatal screening allows early detection of various inborn errors of metabo-
lism. In Colombia, the conditions to carry out a national program with a high impact on public health
are in place. Through a review of the international literature on the subject, this reflection on the im-
plementation of a national neonatal screening program brings forward a complete, concise, detailed
proposal for tandem mass spectrometry-expanded neonatal screening in Colombia that conforms
to the legislation and the needs and characteristics of the population. Implementing such a national
program has a great impact on public health and must be led by the State, with the participation and
support of health professionals, academia, patient associations, and the pharmaceutical industry.

Keywords: Neonatal screening; inborn errors of metabolism; public health; child mortality; congeni-
tal genetic diseases

Importancia de uma proposta para a implementagdo de um
programa de triagem neonatal ampliada na colombia

Resumo: A triagem neonatal ampliada permite que varios erros inatos do metabolismo sejam iden-
tificados precocemente. Na Colombia, as condicdes para a realizacdo de um programa nacional com
alto impacto na satde publica estdo disponiveis. Por meio de uma pesquisa bibliografica sobre o
assunto em diferentes paises, foi realizada uma dissertacdo sobre a implementacdo de um progra-
ma nacional de triagem neonatal. A fim de apresentar uma proposta de triagem neonatal ampliada
por espectrometria de massas em tandem na Colémbia, completa, concisa, detalhada e de acordo
com a legislagdo colombiana, as necessidades e as caracteristicas da populagdo. A implementacao
de um programa nacional desse tipo tem um grande impacto na satde publica e deve ser liderada
pelo Estado, com a participagdo e o apoio de profissionais da salde, da academia, das associacdes
de pacientes e da indUstria farmacéutica.

Palavras-chave: triagem neonatal; erros inatos do metabolismo; satide publica; mortalidade infantil;
doencas genéticas congénitas



Revista Med m Vol. 27(2)

Introduccion

Las enfermedades raras o huérfanas son un proble-
ma importante en salud publica, debido a que, aun-
que su prevalencia suele ser baja, en conjunto afectan
a un porcentaje alto de la poblacion. Sumado a esto,
las personas que padecen estas enfermedades suelen
recibir una atencion médica de baja calidad, debido
al desconocimiento médico, que retarda el diagnos-
tico; la falta de tratamientos médicos oportunos e,
incluso, al escaso acceso a los servicios de salud. En
2005, veinticinco paises de la Unién Europea tenian
cerca de 30 millones de personas afectadas por este
tipo de enfermedades; mientras tanto, en América
Latina tanto su prevalencia como su incidencia no
se conocen aun a ciencia cierta (1).

Justamente, los errores innatos del metabolis-
mo (EIM), que forman parte de ese tipo de enfer-
medades, son un grupo de enfermedades de origen
genético en las cuales se produce una alteracion
bioquimica, por compromiso de una proteina in-
volucrada en algiin proceso metabolico (2,3). En su
mayoria, estas enfermedades tienen un patrén de
herencia autosémico recesivo y estan clasificadas
en los siguientes grupos principales:

1. EIM con cuadro de intoxicacién: incluye las ami-
noacidopatias, las acidurias organicas, defectos
del ciclo de la urea y la galactosemia (GaL). Suelen
presentarse con un cuadro clinico de encefalopa-
tia aguda, con periodos asintomaticos (2,3).

2. EIM por déficit energético: defectos de la 3-oxida-
cion de los acidos grasos, la gluconeogénesis y la
glucogénesis, las acidosis lacticas congénitas y las
enfermedades mitocondriales. Su sintoma mas
comun es la hipotonia muscular (2,3).

3. Emm de moléculas complejas: estdn las enfermeda-
des peroxisomales, lisosomales y déficit del meta-
bolismo de los neurotransmisores. Son frecuentes
las megalias y la disfuncién neurolégica (2,3).

Las causas genéticas, los sindromes cromoso-
micos y las malformaciones congénitas asociadas
suelen determinar, especialmente, la discapacidad
intelectual en los individuos que padecen estas
enfermedades. Dicha discapacidad ocasiona limi-
taciones al individuo dentro de la sociedad, pues

suelen tener una pobre adaptabilidad a ella (4). Por
ello, es necesaria la deteccion temprana y el trata-
miento oportuno de estas patologias, con lo cual
se evita o mitiga la discapacidad y la morbimor-
talidad de las personas afectadas. Con este obje-
tivo, entonces, surgen los programas de tamizaje
neonatal, implementados desde la década 1960, los
cuales han mejorado con la inclusion de la espec-
trometria de masas en taindem (mMs/Mms) y la inclu-
sién de estudios o pruebas para mas M (5).

En Colombia, la Resolucion 412 de 2000 esta-
bleci6 el tamizaje neonatal obligatorio para hipo-
tiroidismo congénito [Hc] (6). Sin embargo, este
programa se encuentra enmarcado por “criterios
de viabilidad, factibilidad y sostenibilidad econé-
mica” (7) y, comparado con el ambito internacio-
nal, es un programa de alcance limitado, pues deja
por fuera otros EIM que podrian ser tamizados (8).

Segun las ultimas recomendaciones del Ame-
rican College of Medical Genetics y el Maternal
and Child Health Bureau, un programa de tamiza-
cién expandido debe incluir 29 E1M, considerados
objetivos principales, junto con 25 enfermedades
clinicamente significativas, consideradas objetivos
secundarios que pueden detectarse, adicionalmen-
te, como diagnostico diferencial de los desérdenes
principales (9,10).

Para la elaboraciéon de una propuesta de un
programa de tamizaje neonatal expandido en Co-
lombia, se realizé una revision bibliografica sobre
estos programas en diversos paises, su impacto en
la salud publica y el marco legal que ofrece el pais
para su implementacion eventual.

Reflexion sobre el tamizaje
neonatal expandido, desde el
marco de la salud publica

Dentro de los objetivos del desarrollo sostenible
(oDs), se propuso que, para 2030, debe ponerse fin
a las muertes evitables de recién nacidos y meno-
res de 5 anos. Sumado al objetivo de reducir a un
tercio las muertes prematuras por enfermedades
no transmisibles, mediante la prevencién, el tra-
tamiento y la promocion de la salud mental y el
bienestar (11). Sin embargo, no solo la mortalidad
es un problema, sino también la carga mundial de
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morbilidad, pues se estima que 95 millones de ni-
fos tienen algtin grado de discapacidad y, de ellos,
13 millones poseen una discapacidad grave (12).

A medida que el éxito en vacunacién es mayor,
se reduce la mortalidad infantil por causas infeccio-
sas y surge una transicion epidemioldgica que plan-
tea la necesidad de la prevencion de las anomalias
congénitas. Como muestran las estadisticas vitales
del DANE, desde 2006, estas enfermedades son una
importante causa de morbimortalidad en Colombia
(13). En 2014, se reportaron 7589 muertes de meno-
res de un afio a nivel nacional, de las cuales 1043
fueron causadas por anomalias congénitas (14).

En este sentido, el tamizaje neonatal expandi-
do pretende mitigar las repercusiones organicas y
el dafio neuroldgico, a fin de mejorar el bienestar
del individuo afectado y, asimismo, el de su familia
(15,16). Esto lo convierte en una de las herramientas
en salud publica mas efectivas, pues contribuye, al
mismo tiempo, a la reduccion de la mortalidad in-
fantil, de la discapacidad, del costo socioecondémico
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que estas enfermedades representan y del impacto
sobre las familias y la comunidad (11).

Revision de la normatividad vigente
en Colombia en salud infantil,
enfermedades huérfanas y raras,
discapacidad y tamizaje neonatal

En Colombia, no solo la Resolucion 412 de 2000
hace referencia al tamizaje neonatal para Hc, sino
que, ademas, existen leyes, decretos, resoluciones y
sentencias, las cuales ponen en evidencia el carac-
ter obligatorio y la inmediata implementacién del
tamizaje neonatal expandido en el pais, como dere-
cho de todos los recién nacidos, tal como se muestra
en la Tabla 1. Sin embargo, con respecto a los Em,
la normatividad no era clara y se limitaba a las re-
comendaciones presentadas en las Guias de Précti-
ca Clinica de Deteccién de Anomalias Congénitas
(2013), hasta la aparicion de la Ley 1980 de 2019 (17).

Tabla 1. Marco normativo para una propuesta de tamizaje neonatal expandido (Colombia)

Marco legal Concepto

de las gestantes, nifias y nifios.

discriminacion.

El Estado tiene la funcién de ser garante de derechos, con mencién especial a la garantia de derechos

Articulo 2. Son fines esenciales del Estado: servir a la comunidad, promover la prosperidad general y
garantizar la efectividad de los principios, derechos y deberes consagrados en la Constitucién.
Articulo 13. Todas las personas nacen libres e iguales ante la Ley, recibiran la misma protecciény
trato de las autoridades y gozaran de los mismos derechos, libertades y oportunidades sin ninguna

Articulo 44. Son derechos fundamentales de los nifios: la vida, la integridad fisica, la salud y la
seguridad social, la alimentacién equilibrada, su nombre y nacionalidad, tener una familia y no ser

Constitucion Politica
de Colombia 1991

separados de ella, el cuidado y amor, la educacion y la cultura, la recreacién y la libre expresién de su
opinién. Seran protegidos contra toda forma de abandono, violencia fisica o moral, secuestro, venta,
abuso sexual, explotacion laboral o econdmica y trabajos riesgosos. Gozaran también de los demds
derechos consagrados en la Constitucion, en las leyes y en los tratados internacionales ratificados por
Colombia.

Articulo 48. La seguridad social es un servicio publico de cardcter obligatorio que se prestara bajo la
direccién, coordinacion y control del Estado, en sujecion a los principios de eficiencia, universalidad

y solidaridad, en los términos que establezca la Ley. Se garantiza a todos los habitantes el derecho
irrenunciable a la Seguridad Social.

El Estado, con la participacion de los particulares, ampliard progresivamente la cobertura de la
Seguridad Social, que comprendera la prestacion de los servicios en la forma que determine la Ley.
La Seguridad Social podra ser prestada por entidades publicas o privadas, de conformidad con la Ley.
Articulo 366. El bienestar general y el mejoramiento de la calidad de vida de la poblacién son
finalidades sociales del Estado. Sera objetivo fundamental de su actividad la solucién de las
necesidades insatisfechas de salud. Para tales efectos, en los planes y presupuestos de la Nacion y de
las entidades territoriales, el gasto publico social tendrd prioridad sobre cualquier otra asignacion.

m D.ValeraAntequera m A.L.Montealegre Pdez m A.BermuUdez m R. Garcia Robles
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Marco legal Concepto

Normativiza el sistema de seguridad social integral, obliga a las administradoras de recursos eps del
Ley 100 régimen contributivo y subsidiado a la garantia de servicios, medicamentos y laboratorios incluidos
de 1993 en el Plan Obligatorio de Salud (Pos) y a la garantia de una red de prestacion de servicios suficiente y
asequible a sus usuarios.
geec1r969tg 1938 Establecen los lineamientos del Plan de Atenci6n Basica en Salud.
Acuerdo 117 Determina los eventos de interés en salud piblica.
de 1998
La guia de atencion del parto especifica como una actividad de obligatorio cumplimiento, la toma de
muestra de sangre del cordén umbilical para la cuantificacién de la hormona estimulante de la tiroides
(TsH), con el fin de tamizar al recién nacido para el HC y también contiene la norma técnica para la
Resolucién deteccion temprana de las alteraciones de crecimiento y desarrollo en el menor de 10 afios, que define
00412 de 2000 el conjunto de actividades, procedimientos e intervenciones dirigidas a esta poblacién, mediante las
cuales se garantizan su atencion periddica y sistematica, con el propésito de detectar oportunamente
la enfermedad, facilitar su diagndstico y tratamiento, reducir la duracion de la enfermedad, evitar
secuelas, disminuir la incapacidad y prevenir la muerte.
Resolucién Define las actividades minimas que las entidades aseguradoras, EPS y Administradora de Régimen
3384 de 2000 Subsidiado (ARs), deben garantizar a sus afiliados, a partir del 1 de abril de 2001.
Define responsabilidades en cuanto a salud publica. Establece, entre otros asuntos, disposiciones para
dirigir y coordinar el sector salud en su jurisdiccion.
Ley 715 Articulo 44. Numeral 44.3.1. Adoptar, implementar y adaptar las politicas y planes en salud publica de
de 2002 conformidad.
Articulo 46. Las acciones de salud piblica en cuanto promocidny prevencién estaran a cargo de los
entes territoriales, dirigidos a la poblacién de su jurisdiccion.
Ley 10 Por la cual se reorganiza el Sistema Nacional de Salud, descentraliza la prestacion de servicios en el
de 1990 primer nivel en los municipios, donde se incluye la prevencién de las enfermedades.
Ley 60 il defi . | - | ud
de 1993 Los articulos 2, 3 y 4 definen competencia y recursos para la atencién integral en Salud.
Ley de Infancia y Adolescencia. Garantiza los derechos de nifios, nifias y adolescentes, en un contexto
Ley 1098 de proteccion en todos los ambitos del ser humano. Se refiere, especificamente, al derecho de los
de 2006 nifios y nifias a que se les brinde el acceso a los examenes de diagndstico, prevencion, seguimiento y
tratamiento de los problemas congénitos y lo mismo aplica para la prevencion de la discapacidad.
Decreto 3518 Por el cual se creay reglamenta el Sistema de Vigilancia en Salud Pablica y se dictan otras
de 2006 disposiciones.
Ley 1122 Por el cual se hacen algunas modificaciones en el Sistema General de Seguridad Social en Salud y se
de 2007 dictan otras disposiciones (articulos 32y 33).
Obliga a la atencidn integral sin barreras y garantia de servicios de salud, donde los tramites
Ley 4747 administrativos se hacen directamente entre las instituciones prestadoras de servicios de salud y las
de 2007 entidades responsables del pago de servicios de salud (eps, subsidiado y contributivo, fondos locales y
departamentales de salud, otros regimenes).
Sentencia T-760
de 2008 de la Corte Obliga a la garantia al derecho a la salud a cualquier colombiano tanto Pos como no pos.
Constitucional
Ley 1295 . I
de 2000 Obliga a la atencion integral en SISBEN 1, 2y 3.
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Marco legal Concepto

Distribucion de los recursos del sistema general de participaciones.
Distribucién de los recursos para la atencién integral de la primera infancia, vigencia de 2012,
CONPES 14 . o . . 0
de 2012 provenientes del crecimiento real de la economia superior al 4 % en el 2010. o N
Ajuste a la distribucion de los recursos de once doceavas de 2012 de la participacion de propésito
general.
CONPES 91 . ) - -
de 2012 Metas y estrategias de Colombia para el logro de los objetivos de desarrollo del milenio, 2015.
CONPES 109 e . . . . . . . .
de 2012 Politica publica nacional de primera infancia: Colombia por la primera infancia.
Distribucién de los recursos del sistema general de participaciones, distribucion de los recursos para
CONPES 152 la atencion integral de la primera infancia, vigencia 2012, provenientes del crecimiento real de la
de 2012 economia superior al 4 % en 2010. Ajuste a la distribucién de los recursos de once doceavas de 2012 de
la participacion de propdsito general.
Decreto 1392 Es conocida como Ley de las enfermedades huérfanasy, por medio de ella, se reconocen estas
enfermedades como de especial interés en salud y se adoptan normas para garantizar la proteccion
de 2010 ) . 2 .
social por parte del Estado colombiano a la poblacién afectaday a sus cuidadores.
Por el cual se sustituye el Acuerdo 028 de 2011 que define, aclara y actualiza integralmente el Pos.
Acuerdo 029 . . . -
de 2011 Contgmpla los medicamentos para el tratamiento del Hc, dentro del Pos (regimenes contributivo y
subsidiado).
SegUn sefiala su articulo primero, “tiene como objeto el fortalecimiento del Sistema General de
Seguridad Social en Salud, a través de un modelo de prestacion del servicio pablico en salud que,
en el marco de la estrategia Atencién Primaria en Salud, permita la accién coordinada del Estado,
las instituciones y la sociedad para el mejoramiento de la salud y la creacidn de un ambiente sano y
Ley 1438 ludable, que brinde servicios d lidad, inc itativo, donde el bietivo d
de 2011 saludable, que brinde servicios de mayor cali a’ , incluyente y equitativo, donde el centro y objetivo de
todos los esfuerzos sean los residentes en el pais.
Se incluyen disposiciones para establecer la unificacion del Plan de Beneficios para todos los
residentes, la universalidad del aseguramiento y la garantia de portabilidad o prestacién de los
beneficios en cualquier lugar del pais, en un marco de sostenibilidad financiera.
Decreto 4875 Por el cual se crea la Comision Intersectorial para la Atencidn Integral de la Primera Infancia (A1p1) y la
de20M Comision Especial de Seguimiento para la Atencion Integral a la Primera Infancia.
Articulo 123. Ajuste de la oferta programatica para la primera infancia. El Instituto Colombiano
Plan Nacional de Bienestar Familiar (ICBF) priorizard su presupuesto en forma creciente para ser destinado a
de Desarrollo lafinanciacion de la estrategia de atencion a la primera infancia. Accidn Social, el Ministerio de
2010-2014 Proteccién Social y el Ministerio de Educacidn Nacional atenderan los criterios fijados en la politica
para la atencion a la primera infancia.
- Por la cual se establece el reporte relacionado con el registro de las actividades de proteccién
Resolucion 4505 o S R ? o
especifica, deteccion tempranay la aplicacion de las Guias de Atencidn Integral, para las
de 2012 S o . . s
enfermedades de interés en salud publica de obligatorio cumplimiento.
Es un pacto social y un mandato ciudadano, sustentado en que la salud publica es el compromiso
de la sociedad con la salud y es la carta de navegacion para avanzar hacia el ideal de salud de los
colombianos (14). Se enmarca en los mandatos definidos por la Ley 1438 de 2011, la Ley 1122 de 2006,
laLey715de 2001, la Ley 152 de 1994y la Ley 1450, por medio de la cual se expide el Plan Nacional de
Plan Decenal de Desarrollo 2010-2014.
Salud Pblica Es una expresion concreta de una politica pUblica de Estado, que reconoce la salud como un derecho
2012-2021 humano interdependiente con otros y como dimensién central del desarrollo humano. El Plan Decenal de
Salud Pdblica se construye con enfoques que tienen en cuenta entre otros factores, los derechos de las
personas, las caracteristicas de ciclo de vida, el género, lo étnico y los determinantes sociales, de donde
salen los seis ejes tematicos esenciales, entre los cuales nos compete para el tamizaje neonatal, el eje que
se refiere a la salud sexual y reproductiva y el que se refiere a la vida saludable y condiciones crénicas.

m D.ValeraAntequera m A.L.Montealegre Pdez m A.BermuUdez m R. Garcia Robles
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Marco legal Concepto

Guia de Atencién
Integral del Recién
Nacido Sano 2012

Se considera deseable que haya una persona entrenada para hacer acompafiamiento en el proceso
de lactancia, tamizaje del recién nacido y cuidado de la madre y el nifio que pueda hacer visitas
domiciliarias el tercer dia postparto. Al alta hospitalaria posparto se debe incluir informacién sobre
pruebas de tamizaje auditivo y metabélico.

Guia de Practica
Clinica 2013

Deteccion de anomalias congénitas en el recién nacido de 2013: Sistema General de Seguridad
Social en Salud-Colombia. Para uso de profesionales de la salud 2013 Guia No. 03 que establece
recomendaciones para el tamizaje de EIM en neonatos.

Ley estatutaria
de salud 1752

Por medio de la cual se requla el derecho fundamental a la salud y se dictan otras disposiciones. En
el articulo 11, se establece como sujetos de especial proteccién a los nifios y nifias y se aclara que la

de 2015 atencion en salud no estara limitada por ningun tipo de restriccién administrativa o econémica.
Ley 1980 . . | liar la oracti | tamizai | lombi
de 2019 Esta Ley tiene como objeto regular y ampliar la préctica del tamizaje neonatal en Colombia.

Fuente: tomado con modificaciones de Valera. Propuesta de un modelo de tamizaje neonatal expandido en Colombia [maestria].

[Bogota]: Universidad El Bosque, 2016 (17).

Revisidn de la literatura disponible
sobre la experiencia del tamizaje
neonatal expandido en Europay
Norteamérica

En Estados Unidos, con el apoyo del director del
Programa de Salud Materno Infantil del estado de
Nueva York, Robert Guthrie inicié un programa
de tamizaje neonatal en 1962 (18). Hasta el 2000,
solo estaban incluidas en el programa 10 eiM. No
obstante, desde la introduccion de la ms/ms hace
casi dos décadas, los recién nacidos son tamizados
para la deteccién de mas de 30 E1M. Aun asi, al no
existir una politica nacional sobre tamizaje, cada
estado puede decidir qué enfermedades incluir
dentro de sus respectivos programas, los cuales
son obligatorios desde 2009 (19,20).

En Canada, se ofrece el tamizaje de 5-38 desor-
denes metabdlicos, dependiendo de cada provincia
oterritorio. Actualmente el tamizaje para fenilceto-
nuria (PKU) e HC es obligatorio en una sola provin-
cia y, aunque se ofrece como recomendacion en el
cuidado del recién nacido, no es obligatorio en todo
el territorio canadiense (21).

En Europa, el tamizaje neonatal para HC y PKU
es obligatorio en todos los estados miembros de la
Union Europea. Varios paises ya han introducido a
sus programas el uso de Ms/Ms y otros, como Bul-
garia, Noruega, Republica Checa y Rumania, estin
realizando estudios para el uso de este método.

Alemania fue pionero en la inclusion de la Ms/ms a
partir de 1998 y actualmente casi todos los estados
alemanes realizan tamizaje de 10 enfermedades
principales en los recién nacidos (10).

Revision de la literatura disponible
sobre la experiencia de tamizaje
neonatal expandido, en América
Latina

Los programas de tamizaje neonatal en América
Latina no se iniciaron sino hasta mediados de la
década de 1970. Su introduccion fue lenta y tuvie-
ron que pasar varios aflos para que fueran inclui-
dos en los sistemas de salud y fueran constituidos
programas (18,22). Ademds, se caracterizan por la
diversidad en cuanto a organizacion (18).

Entre 1985y 1990, Argentina, Brasil, Chile, Co-
lombia, Costa Rica, México, Uruguay y Venezuela
iniciaron programas piloto de tamizaje neonatal o
realizaban estas pruebas a demanda (22). En 2007,
solo Cuba, Costa Rica, Chile y Uruguay contaban
con un programa establecido, con cobertura cerca-
na al 100 % de todos los casos posibles y a cargo del
Estado que, ademas, ofrecia tratamiento a los casos
detectados (22). Le seguian Brasil, México y Ar-
gentina, con una cobertura de aproximadamente
70-80% de los recién nacidos. Brasil, ademas, era
el unico de los tres paises que tenia un programa
nacional de tamizaje neonatal (22).
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Luego se encuentran Colombia, Paraguay y Ve-
nezuela, donde los programas son recientes y no se
han implementado totalmente. Sin embargo, pai-
ses como Nicaragua y Pert, donde los programas
de pesquisa neonatal no se implementaron sino
hasta 2005, en 2007 solo cubrian el 6,0 % de los re-
cién nacidos (22).

En ese mismo afio, Ecuador, Guatemala, Re-
publica Dominicana, Bolivia y Panamd no tenfan
programas nacionales de tamizaje neonatal o rea-
lizaban minimas actividades al respecto, a deman-
da y a nivel privado, con una cobertura menor al
1,0 %. Con todo, mas grave aun es que El Salvador,
Honduras y Haiti no reportan actividad alguna al
respecto (23).

En 2015, Cuba, Costa Rica, Uruguay y Chile
seguian manejando coberturas aproximadas del
99% de los recién nacidos. De estos paises, Chile
ha iniciado un proyecto piloto para incluir 25 EIM
mas en su programa; Cuba afiadi6 la fibrosis quis-
tica (FQ) en 2009, mientras Uruguay agrego al suyo
PKU e hiperplasia suprarrenal congénita (Hsc), en
2007, y EQ, en 2009 (23). Brasil, México y Argenti-
na han ido anadiendo nuevas EIm a sus programas
de tamizaje, mientras que Colombia y Venezuela
han aumentado la cobertura.

El cambio mds destacable, no obstante, ocurrié
en paises como Ecuador, Pert, Panam4, Nicara-
gua, Paraguay y Bolivia. Paraguay cre6 el “Pro-
grama para la Prevencion de la Fibrosis Quistica
y el Retraso Mental producido por Hipotiroidismo
Congénito y de Fenilcetonuria”, en 2003, con una
cobertura que superaba el 60 % para HC y PKU (23).
En Panama, el programa para tamizaje de HC y de-
ficiencia de glucosa-6-fofato deshidrogenasa inici6
en 2007 e incluyeron GAL y PKU en 2008, sumado a
un programa de tamizaje independiente, ofrecido
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por el seguro social; ambos suman en cobertu-
ra cerca del 75% de los recién nacidos. En 2005,
Nicaragua inici6 un programa de tamizaje en la
Universidad Auténoma de Nicaragua, que actual-
mente solo tamiza HC, con una cobertura superior
al 86 % de los recién nacidos (23).

Por su parte, ecuador instauro su programa de
tamizaje en 2011, tamizando PKU, HC, HSC y GAL,
con una cobertura del 90 % de los recién nacidos.
En Peru el programa se cre6 en 2012, cubriendo
las mismas patologias que Ecuador, pero con una
cobertura de apenas 20 %. En Bolivia, no se ha im-
plementado como tal un programa de tamizaje,
aunque en 2006 se hizo obligatorio tamizar para
HC.

A pesar de los avances de la mayoria de los pai-
ses, en Honduras, los programas de tamizaje se
han tratado de implementar, sin éxito; mientras,
en El Salvador se instaurd en 2006, pero fue des-
continuado debido a falta de fondos y, por ultimo,
Haiti continda sin actividades de tamizaje (23).

Revision del modelo de tamizaje
neonatal de hipotiroidismo
congénito en Colombia

Desde el 2000, Colombia inicid su programa de
tamizaje neonatal para HC, con todos sus com-
ponentes: deteccién, confirmacién, tratamiento,
seguimiento, asesoria y vigilancia (6). A partir de
entonces, la tasa de cobertura alcanza un prome-
dio del 80 % de los recién nacidos, mientras Bogota
alcanza cerca del 100 %. No obstante, existen dife-
rencias interdepartamentales, manifiestas en me-
nor cobertura en regiones con menor poblacion,
bajo desarrollo y dificil acceso geografico, tal como
se muestra en la Tabla 2 (13).
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Tabla 2. Cobertura en tamizaje neonatal de hipotiroidismo congénito por departamento, 2012

. . AOREIIE]E Porcentaje
Departamento  Tamizados  Rellamados  Probables  Confirmados . d'e Partos (%)
eficacia (%)
Amazonas 0 0 0 0 0 1503 0
Antioquia 35477 69 316 0 22 76131 47
Arauca 2277 9 9 0 100 4433 51
Atlantico 16608 16 31 2 52 40022 41
Bogota 175163 720 2279 43 32 117557 149
Bolivar 10731 3 14 0 21 35667 30
Boyaca 21237 49 334 0 15 17150 124
Caldas 10478 65 108 2 60 10370 101
Caqueta 17717 31 155 2 20 7739 229
Casanare 4506 6 27 1 22 6733 67
Cauca 4338 33 60 2 55 15812 27
Cesar 4713 3 23 0 13 19909 24
Choco 735 0 0 0 0 3458 21
Cérdoba 10372 37 72 0 51 28918 36
Cundinamarca 123 1 0 0 0 23124 1
Guainia 0 0 0 0 0 482 0
Guajira 0 0 0 0 0 12980 0
Guaviare 0 0 0 0 0 1166 0
Huila 28618 239 350 7 68 21125 135
Magdalena 514 0 1 0 0 23218 2
Meta 21407 165 283 9 58 16351 131
Narifio 12944 91 190 4 48 17713 73
S':ggf]g:r 7860 30 84 1 36 20418 38
Putumayo 4734 39 63 5 62 3991 119
Quindio 242 0 4 0 0 6210 4
Risaralda 4216 3 32 0 9 12157 35
San Andrés 1534 7 il 0 64 805 191
Santander 23292 10 60 1 17 31444 74
Sucre 3471 7 20 3 35 15291 23
Tolima 18941 61 130 4 47 15291 103
Valle 89619 227 604 15 38 56770 158
Vaupés 123 1 2 0 50 596 21
Vichada 305 0 1 1 0 565 54
Total 532172 1921 5263 102 0 668197 80

Fuente: Valera. Propuesta de un modelo de tamizaje neonatal expandido en Colombia [maestria]. [Bogotd]: Universidad El Bosque, 2016 (17).
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Revisidn de la literatura sobre
carga econdmica y relacion
costo-beneficio del programa de
tamizaje neonatal expandido con
espectrometria de masas (tandem)

Como se menciono, algunos paises latinoamerica-
nos, como Costa Rica y Uruguay, tienen en mar-
cha programas de tamizaje neonatal universales,
mediante el uso de la espectrometria de masas en
tandem (ms/ms). Este método permite detectar di-
versos trastornos metabdlicos asociados con el me-
tabolismo de aminoacidos, acidos grasos y 4cidos
organicos, a través de una sola muestra de sangre
seca en papel filtro (24).

Rosselli y su equipo evidenciaron la factibilidad
y costo-efectividad de realizar un programa de ta-
mizaje similar en Colombia. Su analisis de costos
se centro en el tamizaje mediante Ms/ms, teniendo
en cuenta los costos de las pruebas confirmatorias
y el costo por caso detectado de alguna de las si-
guientes condiciones: fenilcetonuria, galactosemia,
deficiencia de biotinidasa, hiperplasia suprarrenal
congénita, deficiencia de acil-CoA-deshidrogenasa
de cadena media y acidemias organicas (24).

Los autores sugieren que, en el primer afio, se
trabajaria al 50% de la capacidad; al 80%, el se-
gundo afno y al 90% el resto del tiempo, con un
costo mensual de 700000 pesos colombianos de
arriendo mensual y 6,5 millones de pesos mas
prestaciones para una némina de tres personas que
usan el equipo (microbidlogo, asistente de labora-
torio y coordinador). El costo por prueba seria de
19281 pesos, mas $939 del papel filtro, mas 1400
pesos de costos de envio, aproximadamente (24).

En el caso del primer espectrometro cotizado,
el costo de cada prueba en el primer afio seria de
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30915 pesos y el valor de la inversion se recuperaria
el cuarto afo. Asi, se estarian tamizando alrededor
de 40000 recién nacidos y el costo por caso detec-
tado seria de 186360812 de pesos. Con el segundo
espectrometro, el panorama no seria muy diferente,
excepto por el costo del equipo, que seria mas eleva-
do. En este caso, el costo por prueba seria de 33499
pesos; la inversion también se recuperaria a los cua-
tro afios; la cobertura seria similar y el costo por
caso detectado seria de 306850662 de pesos (24).

Los autores también proponen el uso de varios
equipos de ms/ms, distribuidos en diferentes re-
giones del pais, con lo cual se tamizarian 518400
recién nacidos al afo y el costo de la prueba re-
duciria en 25%. Sin embargo, deben considerarse
factores adicionales como el acceso geogréfico, la
sensibilizacion al personal de salud y la comuni-
dad general; asi como la infraestructura y personal
capacitado necesarios (24).

Presentacion de una propuesta
para implementar un modelo de
tamizaje neonatal expandido, en
Colombia

Aqui se propone la conformacién de un Centro
Nacional de Tamizaje Neonatal, encargado de pla-
near, organizar, direccionar, coordinar, integrar,
evaluar, retroalimentar y ajustar el programa de
tamizaje (Figura 1). Las empresas administrado-
ras de los planes de beneficios (EAPB) tendrdn a
su cargo todo lo correspondiente a los tramites
administrativos que requiera el proceso de aten-
cién. Asimismo, deberdn establecerse laboratorios
especializados que realicen las pruebas de confir-
macién o complementarias que se requieran para
el diagndstico adecuado de cada enfermedad de-
tectada, como se muestra en la Figura 1 (17).
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Los centros de salud toman

las muestrasy las envian al

laboratorio de salud pablica
departamental (LsPD)

Los LsPD centralizan la recepcion
y envian las muestras al Centro

Envio por correo certificado de
las muestras en condiciones
adecuadas.

Nacional de Tamizaje Neonatal

(CNTN)

Planea, coordinay lidera el

Centro Nacional de
Tamizaje Neonatal (CNTN)
Andlisis de la muestray
resultados

Resultado Se envia el resultado al LsPD,
positivo o encargado de entregar los
probable resultados al centro de salud

programa de salud piblica con
apoyo del comité asesor

Resultado

negativo

5.3

Continda controles
regulares por pediatria

C Z ?\-,
WJ{?;.

El paciente debe contar con acceso
a un equipo de especialistas
multidisciplinario parael
diagnéstico, manejo y sequimiento

Figura 1. Flujograma del modelo de tamizaje neonatal expandido en Colombia. Fuente: imagen tomada y modificada de Valera.
Propuesta de un modelo de tamizaje neonatal expandido en Colombia [maestrial. [Bogotd]: Universidad El Bosque, 2016 (17).

Deberan definirse no solo las instituciones
prestadoras de servicios de salud (1ps), sino tam-
bién las clinicas o consultorios que cuenten con
la infraestructura y el recurso humano necesario
para el manejo de estas enfermedades, asi como la
posibilidad de ofrecer asesoria genética adecuada a
las familias que lo requieran (17).

También, debe asegurarse el envio de las mues-
tras hacia los laboratorios. Para ello, debe existir
un servicio de correo certificado que cumpla con
las normas de calidad y garantice el transporte
oportuno de las muestras. El costo del tamizaje
neonatal estaria financiado por las EAPB y la pobla-
cién mas pobre no afiliada a estas empresas debe-
ria estar bajo la responsabilidad del Estado. Por lo
cual debera realizarse una articulacion entre estas
y las 1ps, publicas o privadas, y establecer una red
de prestadores de servicios expertos en el manejo
de las enfermedades raras, entre estas, los E1m (17).

Las patologias que se sugiere incluir dentro del
tamizaje neonatal ampliado en Colombia debe-
ran ser analizadas y determinadas por un comité
asesor, conformado por expertos de la sociedad
meédico-cientifica, teniendo en cuenta los criterios
que se establecen en los Principles of early disea-
se detection, que se declaran universales para el

tamizaje de una enfermedad (25). En 2008, estos
criterios fueron revisados por la oms y modifica-
dos, de modo que se les dio un mejor enfoque con
respecto a los objetivos de desarrollo del milenio,
priorizando la prevenciéon y manteniendo un equi-
librio costo-beneficio [Figura 2] (26).

Criterios de tamizaje neonatal 2008

El programa de tamizaje debe surgir
como respuesta a una necesidad
reconocida e
importante en salud publica.

Aliniciar laimplementacion del
programa, los objetivos deben estar
claramente establecidos.

Debe haber evidencia cientifica de la
eficacia del programa de
tamizaje, como sustento para su
implementacion.

La poblacion a la cual se va a dar
acceso al tamizaje debe estar
definida.

El programa debe integrar la
educacion al personal en cuanto al
proceso analitico de las muestras,

los servicios clinicos ofrecidos al
paciente y la gerencia misma del
programa.

Debe existir garantia de calidad del
programa, aumentando la seguridad
de las pruebas con los mecanismos
adecuados para reducir, cuanto sea
posible, los riesgos potenciales del
tamizaje.

El programa debe asegurar el

consentimiento informado a los
padres, la confidencialidad
y el respeto a la autonomia que
merece el individuo afectado.

El programa debe promover la
equidad y el acceso a la prueba para
toda la poblacién objetivo.

La evaluacion del programa debe
planearse desde el principio.

Los beneficios totales del tamizaje

deben compensar las molestias y

dafios causados a los que padecen

las enfermedades incluidas en el
programa.

Figura 2. Criterios de tamizaje neonatal.
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Adicionalmente, este comité permitiria evaluar
y plantear opciones de mejoria del programa. El
comité debe ser independiente e interdisciplinario;
y sus miembros deben hacer parte de él con una
periodicidad especificada en la conformacion del
comité, con el objetivo de garantizar participacién
plural, darle transparencia y vision mas amplia. El
comité podria hacer propuestas de manera activa
o evaluar las propuestas de las asociaciones de pa-
cientes y la comunidad. El comité podria, ademas,
presentar al Ministerio de Salud y Protecciéon So-
cial un concepto escrito completo, claro, preciso y
detallado sobre el tema en evaluacion. Finalmente,
el comité seria una instancia asesora para el Minis-
terio de Salud y Proteccion Social (Figura 3).

Para el desarrollo adecuado y el éxito de este
programa se hace necesaria la educacion a la comu-
nidad en general y al personal de salud, para que,
ademas, estos profesionales estén en la capacidad de
solicitar las pruebas y promover su utilizacion den-
tro de las comunidades donde realizan su trabajo.

Conformacion del Comité Asesor

Evaluacion de propuestas y temas relacionados
con implementacion y desarollo del programa

a

y Proteccion Social

Entrega de informe de evaluacion al
Ministerios de Salud y Proteccion Social

Comunidad general, asociaciones de pacientes y Ministerio de Salud

Socializacion de resultados del
analisis a la comunidad general

(

Figura 3. Evaluacion de propuestas y temas relaciona-
dos con implementacion y desarrollo del programa de
tamizaje neonatal ampliado.

Revista Med m Vol. 27(2)

Recomendaciones y conclusiones

A pesar de que muchos paises, tanto europeos
como americanos, han implementado dentro de
sus politicas de salud publica el tamizaje de varios
EIM, aun no hay homogeneidad en los programas
en cuanto a la estrategia de muestreo, numero de
EIM tamizados o metas de cobertura. Sin embar-
go, si hay un consenso universal en la necesidad de
implementar programas nacionales, respaldados
con normas especificas y concretas de obligatorie-
dad para su implementacién.

Para lograr los objetivos de esta propuesta, se
hace necesaria la articulacion de los sectores ptiblicos
y privados, de la comunidad médico-cientifica, aso-
ciaciones de pacientes y comunidad general. Adicio-
nalmente, es de gran importancia el establecimiento
de una ley o acto administrativo que normatice este
programa en todo el pais (17). Lo cual se logrd con la
sancion de la Ley 1980 de 2019, que regula el tamiza-
je neonatal como practica de salud publica.

En la actualidad, Colombia tiene normativi-
dad de base que permitiria la implementacion de
un Programa de Tamizaje Neonatal Expandido,
capaz de cubrir casi la totalidad de recién nacidos
a lo largo del pais, de manera obligatoria. En este
sentido, deben evaluarse propuestas de implemen-
tacion como las de Roselli y sus colaboradores y
plantear opciones adicionales. Finalmente, la idea
es implementar un programa nacional de tamiza-
je neonatal ampliado liderado por el Estado, con
apoyo y participacion constante de la academia, los
profesionales de salud, las asociaciones de pacien-
tes y también la industria farmacéutica.
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