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RESUMEN

Antecedentes: En Colombia, se dispone de leyes como la 1392 de 2010 (Ley de Enfermedades
Raras) y la 1098 de 2006 (Cédigo de la Infancia y la Adolescencia), que protegen el derecho
de los nifios a la prevencién de la discapacidad. Una estrategia fundamental para lograrlo
es la tamizacién neonatal expandida de la poblacién.

Objetivos: Describir los indicadores de operacién de la tamizacién en Colombia para el
hipotiroidismo congénito en los afios 2009 a 2014 y describir el inicio de la tamizacién
neonatal expandida por espectrometria de masas en tandem.

Métodos: Se utilizé la informacién obtenida a través del programa de evaluacién del
desempeiio de los laboratorios de tamizacidn, el Sivigila, el Observatorio Nacional de Salud
y las estadisticas vitales del DANE, con el fin de revisar los indicadores de operacién del
programa de tamizacién neonatal en Colombia.

Resultados: La tamizacién del hipotiroidismo congénito ha logrado una tasa de cobertura del
80%, pero se ve afectada por la baja tasa de casos que acuden a una nueva cita para toma
de muestra para confirmacién, que es inferior al 50%, con lo cual se reduce la cobertura a la
mitad, lo que se ve reflejado en tasas bajas de incidencia. Se identifican algunos limitantes
en la implementacién de la tamizacién neonatal expandida por espectrometria de masas
en tandem, pero también se muestra la oportunidad para identificar enfermedades graves
que afectan la morbilidad y la mortalidad infantil.
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Conclusiones: Se concluye la conveniencia de revisar el modelo de tamizacién neonatal
actual, considerando la centralizacién, el mejoramiento en la asistencia a la nueva cita para
confirmacién y la cobertura, y la implementacién de la tamizacién neonatal expandida por
espectrometria de masas.
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ABSTRACT

Background: In Colombia there are laws such as the rare diseases Law 1392 / 2010, and the
children and adolescents Law 1098 / 2006, which protect the rights of children in the
prevention of disability. A key strategy to achieve this is neonatal population screening.
Objectives: To describe the operational indicators of the neonatal screening program in
Colombia for congenital hypothyroidism for the years 2009 to 2014, and to describe the
beginning of extended screening by tandem mass spectrometry.

Methods: The information used was obtained from the program for evaluation of screening
laboratories performance, the Sistema Nacional de Vigilancia, the Observatorio Nacional de Salud,
and vital statistics of the Departmento Administrativo Nacional de Estadistica, in order to review
the operational indicators for the neonatal screening program in Colombia.

Results: Screening for congenital hypothyroidism has achieved a coverage rate of 80%, but
is affected by the low rate of recall, which is less than 50%, leading to coverage being reduced
by half, and which is reflected in the low incidence rates. The constraints in implementing
an expanded screening program using tandem mass spectrometry are identified, as well as
demonstrating the opportunity to identify serious diseases that affect infant mortality.
Conclusions: There is a need to review the current screening model, taking into account a
new model based on centralisation and network nodes for the improvement of recall and
coverage, as well as the implementation of expanded screening.

© 2015 Revista Pediatria EU. Published by Elsevier Espaiia, S.L.U. This is an open access item
distributed under the Creative Commons CC License BY-NC-ND 4.0.

Introduccién

El surgimiento de nuevas tecnologias para la tamizacién neo-
natal, asi como la entrada en vigencia de nuevas leyes que se
enfocan en la proteccién de los nifios y la politica del gobierno
nacional de lograr la cobertura universal en salud, han creado
las condiciones necesarias para realizar la tamizacién neona-
tal de las enfermedades metabdlicas con criterio ampliado.
La primera enfermedad que se considerd para tamizar fue
el hipotiroidismo congénito en la guia de atencién del recién
nacido?, con lo cual se dio origen desde el afio 2000 al programa
de tamizacién neonatal, que tiene componentes de deteccién
al nacimiento, confirmacién para inicio inmediato del trata-
miento, seguimiento del manejo integral del nino y vigilancia
del evento por parte de las autoridades de salud, mediante
acciones del Sistema Nacional de Vigilancia? (Sivigila).
Actualmente, se cuenta con la Ley 1392 de 2010, ley de enfer-
medades huérfanas, que se enfoca en el diagnéstico y en las
normas de proteccién para las personas que las padecen, para
facilitar su manejo clinico y tratamiento3, lo que permite garan-
tizar el tratamiento para los nifios con alguna enfermedad
metabdlica. Esta es una condicién critica para implementar la
tamizacién neonatal ampliada a otras enfermedades.

Las principales enfermedades que se incluyen en los pro-
gramas de tamizaciéon neonatal son: hipotiroidismo congénito,
fenilcetonuria, galactosemia, hiperplasia suprarrenal congéni-
ta, deficiencia de biotinidasa, aminoacidopatias, acidemias
organicas, hemoglobinopatias, deficiencia de la G6PD, trastor-
nos de los dcidos grasos* y algunas enfermedades infecciosas®.

Con esta diversidad de enfermedades, aparece una segunda
condicién critica para implantar un programa ampliado de
tamizacién neonatal, consistente en que los laboratorios inclui-
dos deben contar con una heterogeneidad de ensayos que son
necesarios para el diagnéstico, a saber: electroforesis, croma-
tografia liquida de alta resolucién (HPLC, High-Performance
Liquid Chromatography), ensayo inmunoenzimatico (ELISA,
Enzyme-Linked Immunoabsorbent Assay) y otros inmunoensayos
que estan disponibles en los laboratorios clinicos®’. Sin embar-
go, se requieren otras metodologias de mayor complejidad, que
solo las tienen algunos laboratorios de tamizacién, como son:
cromatografia de gases, amplificacién por reaccién en cadena
con ADN polimerasa (PCR), andlisis de secuencias y mutacio-
nes, polimorfismos enzimaticos, actividad enzimaética y tam-
bién espectrometria de masas en tAndem o espectrometria de
masas acoplada (MS/MS), para el diagnéstico de las acidemias
organicas, las aminoacidopatias y trastornos de deshidrogena-
sas de acidos grasos®.
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La tercera condicién critica para analizar es la funcionalidad
del sistema de salud para dar soporte a los requerimientos de
un programa de tamizacién neonatal expandida que abarque
todas las etapas, desde el diagnéstico hasta el seguimiento, lo
que se analizarad a continuacién desde la experiencia que se
tiene con la tamizacién de hipotiroidismo congénito y los avan-
ces que se han logrado en el Instituto Nacional de Salud con el
desarrollo de la espectrometria de masas en tdndem.

En sintesis, el pais lleva quince afios desde que se promo-
vié por el gobierno la primera normatividad sobre tamizacién
neonatal, la Resolucién 412 del afio 2000. Desde entonces, se
ha logrado desarrollar la tamizacién del hipotiroidismo con-
génito. Visto en el contexto internacional®, es un programa
que se queda corto porque no contempla otras enfermedades
endocrinas, metabdlicas, genéticas o infecciosas. Con el fin
de aproximarse a una explicacién de por qué esto es asi, se
analiz6 la situacién de la tamizacién neonatal desde la pers-
pectiva de las tasas indicativas de la tamizacién para hipoti-
roidismo congénito, y se revisé el avance en los primeros
pasos para ampliar la tamizacién neonatal a los errores inna-
tos del metabolismo, mediante la espectrometria de masas
en tandem. Se presentan estos resultados y se identifican
algunas limitantes sobre las cuales se hacen comentarios pro-
positivos.

Métodos
Diserio

Se trata de un estudio descriptivo analitico de corte longitudi-
nal, retrospectivo, sobre informacién estadistica de recién
nacidos, informacién de la notificacién por medio del Sivigila
e informacién de laboratorios que realizan tamizacién.

Lugar

Se incluyen todas las regiones del pais a través de la informa-
cién de los Laboratorios Departamentales de Salud Publica y
se consideran las estadisticas del Sivigila que tienen cobertura
nacional.

Poblacién y muestra

La poblacién de estudio son todos los recién nacidos del pais
y el marco muestral comprende a los laboratorios que reali-
zan tamizacién neonatal en Colombia y hacen parte del Pro-
grama para la Evaluacién Externa del Desempeiio para TSH
neonatal, administrado por el Instituto Nacional de Salud. Se
excluyen los laboratorios que no proveen informacién perié-
dica sobre los resultados, o no proveen informacién sobre
casos confirmados o casos que acuden a la nueva cita para
confirmacién: Las unidades de andlisis son cada uno de los
recién nacidos para las tasas de cobertura, confirmacién y
citacién a toma de muestra para confirmacién y para analisis
de control de la calidad de la tamizacién neonatal, son los
laboratorios.

Mediciones del estudio

Se miden los indicadores para tamizacién neonatal en tres
aspectos: tendencia del evento, cobertura, confirmacién y noti-
ficacién al Sivigila. La tendencia del evento se refiere a la varia-
cién en el tiempo de la tasa de casos positivos para hipotiroi-
dismo congénito, corresponde al porcentaje de casos
tamizados con niveles de TSH superiores a 15 mUI/L; la tasa de
casos confirmados corresponde al porcentaje de los casos
positivos a quienes se confirmé el resultado mediante la medi-
cién de TSH sérica y T4 libre (fT4), y la tasa de casos que acuden
a la cita para muestra de confirmacién es el porcentaje de
casos positivos a quienes se les logré tomar la muestra para
confirmacién.

En cuanto a la tasa de cobertura, se establece con base en
la poblacién censal proyectada para cada afo por el Departa-
mento Administrativo Nacional de Estadisticas (DANE) (http://
www.dane.gov.co/index.php/poblacion-y-demografia/naci-
mientos-y-defunciones/118-demograficas/estadisticas-
vitales/5414-nac-2014) para el pais y se determina por la razén
porcentual de tamizados y total de nacimientos.

Para la tasa de mortalidad infantil se considera el nimero
de muertes de ninos menores de un ano de edad en un ano
determinado por cada 1000 nifios nacidos vivos en el mismo
afo.

La notificacién al Sivigila se refiere al nimero de casos
notificados con ficha epidemiolégica y se expresa como
numero de casos por aflo. Ademads, se describen algunos
hallazgos de la tamizacién neonatal por espectrometria de
masas en tandem para las enfermedades metabdlicas por
moléculas pequenas.

Periodo de estudio

Se analiz6 la informacién del Programa de Tamiz Neonatal
para Hipotiroidismo Congénito en Colombia, durante los afios
2009 a 2014.

Recoleccién de la informacién

Se disenié un formato para recopilar la informacién de los labo-
ratorios que realizan la tamizacién neonatal, con respecto al
total de muestras procesadas, muestras que fueron confirma-
das como positivas y muestras que tuvieron respuesta efectiva
a la cita para toma de muestra de confirmacién; esto es que se
present6 el bebé para la toma de muestra para confirmacién y
fueron repetidas.

El formato fue enviado a cada laboratorio inscrito en el Pro-
grama para la Evaluacién Externa del Desempefio para TSH
neonatal, para su diligenciamiento voluntario pero motivado
como colaboracién para informacién de interés en salud publi-
ca. A los Laboratorios Departamentales de Salud Publica se les
envio otro formato en el cual se recopilé la informacién de
tamizacién de los laboratorios de su departamento, que abarca
entre otros datos, el nimero de muestras tamizadas, las mues-
tras obtenidas para confirmar, las repetidas y las confirmadas.
Este formato y el anteriormente mencionado hacen parte de
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los documentos del Sistema Integrado de Gestién del Instituto
Nacional de Salud y estan registrados como FOR-R01.5040-052
Y FOR-R01.5040-042.

Fuentes de informacion epidemiolégica

Para recolectar la informacién de la notificacién epidemiolégi-
ca del evento hipotiroidismo congénito y la notificacién de
anomalias congénitas se indagd en los informes de Sivigila
(http://www.ins.gov.co/lineas-de-accion/Subdireccion-Vigilan-
cia/sivigila/Paginas/sivigila.aspx). Estos se complementan con
el boletin epidemiolégico del Instituto Nacional de Salud
(http://www.ins.gov.co/boletin-epidemiologico/Paginas/
default.aspx) que publica informacién enviada por las entida-
des territoriales departamentales y distritales al Instituto
Nacional de Salud cada miércoles. Después de ser analizada
por los referentes nacionales del evento, se publica y sirve
como insumo para la toma de decisiones a nivel nacional.

Para consultar la informacién especifica del control de cali-
dad en la realizacién de las pruebas de tamizacién neonatal,
se acudié al Boletin Tamizacién Neonatal Circulo de Calidad
(http://www.ins.gov.co/tramites-y-servicios/programas-de-
calidad/Paginas/tsh-neonatal.aspx) de periodicidad trimestral,
que presenta los resultados del desempeno de los laboratorios
que realizan tamizacién neonatal.

Para la informacién relacionada con la frecuencia de uso de
los servicios de salud, mortalidad y discapacidad en Colombia,
y también en la generacién de desigualdades, inequidades y
causas de mortalidad infantil, se acudié a los Informes del
Observatorio Nacional de Salud (http://www.ins.gov.co/lineas-
de-accion/ons/Paginas/la-direcci%C3%B3n.aspx#.VUEHdSF_
Oko).

Se consultaron los informes de resultados del estudio pilo-
to de tamizacién por espectrometria de masas en tandem,
registro del Instituto Nacional de Salud CTIN-04-2013, realiza-
do en colaboracién con varios hospitales del pais con la coor-
dinacién del Instituto Nacional de Salud.

Control de calidad de la informacién

Para garantizar la calidad de los datos obtenidos de los labora-
torios, la informacién captada mediante los formatos diligen-
ciados por cada laboratorio se comparé con la informacién
diligenciada por los Laboratorios Departamentales de Salud
Publica, para identificar inconsistencias; por ejemplo, el nime-
ro de muestras analizadas en el departamento segtin los Labo-
ratorios Departamentales de Salud Publica debe ser coherente
con la suma de las muestras tamizadas por cada laboratorio
seglin su informe individual.

Para estandarizar el diligenciamiento de los formatos y las
definiciones de caso positivo, caso confirmado, caso repetido
y caso que asiste a la toma de muestra para confirmacién, se
dan lineamientos en capacitaciones presenciales y virtuales
que se realizan como actividad del Programa para la Evaluacién
Externa del Desempeiio para TSH neonatal. Cuando se recibe
la informacién de los Laboratorios Departamentales de Salud
Publica que es mensual, se registra la informacién en una base

de datos de Epi-Info, pareada para verificar y descartar errores.
La informacién de los laboratorios de tamizacién es trimestral,
se ingresa en otra base de datos en Epi-Info y se verifica por un
segundo observador.

Poder del estudio

El tamafio de la muestra se calculé bajo el supuesto de una
prevalencia esperada de casos positivos a la tamizacién de
hipotiroidismo congénito de 0,02 (2%) y un error aceptable de
0,001 (0,1%), considerando un estudio descriptivo de la pobla-
cién usando muestra aleatoria simple, obteniéndose una
muestra de 115.079 tamizados para un poder de 99%. Para el
calculo se utiliz6 el médulo Statcalc de Epilnfo. Se optd, por
conveniencia de cobertura, tomar en consideracién todos los
laboratorios informantes, por lo tanto, se amplia el poder supe-
rando el tamafo de muestra calculado.

Anadlisis estadistico

Para evaluar el desempeiio del programa de tamizacién neo-
natal se parti6 de las tasas porcentuales. La tasa de incidencia
se calculd por la razén entre el nimero de nacidos vivos tami-
zados y el nimero de casos confirmados. Se incluye la tasa de
mortalidad total, y las muertes por sexo, masculino y femeni-
no. La tendencia en el tiempo se analizé graficamente con el
calculo de la media mévil para lo cual se utiliz6 el médulo de
datos de Excel.

Resultados
Indicadores para tamizacién neonatal tendencia del evento

La informacién de los tltimos cinco afios muestra que hay una
progresién bimodal en el nimero de nacimientos por afio y es
correlativa con el nimero de tamizados, como se aprecia en
los datos presentados (tabla 1), con un leve descenso hacia el
afo 2011 y luego se incrementa, pero en esa misma direccién
se mantiene el nimero de tamizados. La estadistica de casos
muestra cifras para el nimero de casos positivos similares a lo
largo de los cinco afios, pero se evidencia un leve aumento en
los casos recitados y en los casos confirmados (tabla 1).

Indicadores para tamizacién neonatal cobertura y confirmacion

La tendencia en la cobertura también bimodal va desde el 77
hasta el 86% como maximo alcanzado en 2011, con tasas simi-
lares en todos los aflos y un agrupado de 80%, que seria la tasa
anual de cobertura en tamizacién neonatal en el pais durante
estos cinco afos. La tasa de muestras positivas se mantiene
constante en 1% y la tasa de confirmacién esta en 2%, prome-
dio. La tasa de casos que acuden a la cita para muestras de
confirmacién alcanza el maximo de 73% con un promedio
agrupado de 52%. La tasa de casos confirmados de hipotiroi-
dismo congénito esta entre 1:3.365 y 1:5.451 (tabla 2), calculada
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Tabla 1 - Distribucion de recién nacidos tamizados para hipotiroidismo congénito, afio y tasas segun resultado

Ano Nacimientos Tamizados Tasa de Casos citados Tasa Positivo Tasa Confirmado Tasa
por ano* cobertura de a toma de

tamizacién muestra para

confirmacién
2009 699.775 540.269 77 2.818 47 6.026 1 147 2
2010 654.627 528.227 81 2.863 50 5.677 1 157 3
2011 643.521 550.557 86 3.140 56 5.653 1 101 2
2012 676.835 532.172 79 1.921 37 5.263 1 102 2
2013 653.635 519.948 80 3.720 73 5.082 1 111 2
2014 659.202 510.119 77 3.544 63 5.629 1 113 2
Consolidado 3.987.595 3.181.292 80 14.462 52 27.701 1 618 2

Fuente: estadisticas vitales, DANE (http://www.dane.gov.co/index.php/poblacion-y-demografia/nacimientos-y-defunciones/118-demograficas/

estadisticas-vitales/5414-nac-2014)

Tabla 2 - Descripcién de tasas de hipotiroidismo congénito por afio segiin nacimientos, tamizados y casos citados

a toma de muestra para confirmacién

Afo Tasa respecto Tasa respecto Tasa Tasa respecto Incidencia de Incidencia ajustada
al total nacidos al total nacidos respecto a casos citados hipotiroidismo congénito por tasa de casos
vivos vivos tamizados a positivos a toma de expresada como nimero citados a toma
muestra para de nacidos vivos por caso de muestra para
confirmacién confirmacién
2009 0,021 0,027 2,4 5,2 3.675 1.719
2010 0,024 0,030 2,8 5,5 3.365 1.697
2011 0,016 0,018 1,8 3,2 5.451 3.028
2012 0,015 0,019 1,9 5,3 5.217 1.904
2013 0,017 0,021 2,2 3,0 4.684 3.429
2014 0,017 0,022 2,0 3,2 4514 2.842
Consolidado 0,015 0,019 2,2 4,3 5.148 2.687

con base en el total de nacidos, pero si se ajusta para las tasas
de casos que acuden a la cita de muestras de confirmacién
estd entre 1:1.719 y 1:3.429 que corresponde a lo reportado para
poblacién latinoamericana®.

Se aprecia la continuidad en los niveles logrados de cober-
tura con tendencia a estabilizarse en los ultimos afos (fig. 1),
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Figura 1 - Tendencia de la tasa de cobertura de tamizacién
por media mévil; indica tendencia a estabilidad en los
ultimos afios.

como se puede verificar con la curva de tendencia por la media
moévil. Contrasta con la tasa de casos citados para muestra de
confirmacién, con una variacién mayor a lo largo de los cinco
anos, con tendencia al aumento (fig. 2). La tasa de positivos y
la tasa de confirmacién se aprecian estables para los cinco
afnos.
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Figura 2 - Tendencia temporal de la tasa de casos citados a
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Informacién mediante la vigilancia en salud ptiblica

La informacién obtenida a partir de la notificacién obligatoria
del evento hipotiroidismo congénito ha tenido un incremento
progresivo desde la categorizacién como evento de notifica-
cién obligatorial®, pero solo en 2014 se encuentra informacién
de seguimiento cuando se incluyé junto con los defectos con-
génitos en un solo protocolo y ficha de notificacién (tabla 3).

Implementacién de la tamizacién neonatal expandida
por espectrometria de masas en tdndem

El proyecto piloto para MS/MS lleva dos afos en los cuales se
han analizado 2.381 muestras de recién nacidos en hospitales
de Huila, Cauca, Atlantico y Risaralda. Se establecieron inter-
valos de confianza de 95% para 43 analitos distintos que com-
prenden aminodcidos, carnitinas trazadoras de 4cidos organi-
cos y carnitinas trazadoras de acidos grasos. Los ajustes
estadisticos para el reporte de resultados se hicieron con base
en la eliminacién de valores atipicos por algoritmo de Hub-
ber!) y luego célculo de z para establecer el valor de riesgo. Se
identificaron varios perfiles metabdlicos anormales, por ejem-
plo, se identific6 un perfil metabdlico con valores anormales
para adipilcarnitina, hexadecenoilcarnitina, 3-hidroxipalmi-
toilcarnitina y, principalmente, malonilcarnitina mas hidroxi-
butirilcarnitina, que corresponde a acidemia glutarica de tipo
II la cual se confirmé mediante cuantificacién de aminodcidos
y se inici6 el tratamiento metabdlico restrictivo, el cual debe
hacerse con riboflavina y carnitina.

Discusién

La tasa de cobertura para la tamizacién de hipotiroidismo
congénito fue de 80%, comparable a la de otros paises de la
regién que llevan mucho mas tiempo de haberla implemen-
tado. En Brasil, la cobertura es cercana a 80% en promedio
para todas las regiones, gracias a la normativa del gobierno
brasilero para hacerlo obligatoriol2. En México se hace tami-
zacién ampliada en algunas regiones, mientras que en otras
se realiza la tamizacién neonatal expandida con MS/MS para
detectar unas treinta enfermedades, pero su tasa de cobertu-
ra para hipotiroidismo congénito esta cercana a 70%'3, mien-

tras que en Argentina la cobertura es de 85% para la tamiza-
cién neonatall4.

La cobertura en Colombia parece aceptable, pero se debe
considerar que solo se tamiza una enfermedad, se hace en
muestra de sangre de cordén umbilical y la tamizacién neona-
tal estd incorporada en la atencién del parto, como una accién
propia del hospital o institucién prestadora de servicios de
salud (IPS) y es costeado por la aseguradora en salud de la
madre o empresa promotora de salud (EPS), puesto que no exis-
te una empresa gubernamental con recursos propios que se
encargue de la tamizacién neonatal a nivel nacional, sino que
cada bebé, independientemente del sitio donde nace y de la
condicién de la madre, debe ser tamizado por la IPS, obligato-
riamente.

De esta forma, el programa de tamizacién es universal, en
todo el territorio nacional, sin dependencia del alcance de algu-
na entidad centralizada. Sin embargo, cuando se analiza la
confirmacién de casos, comenzando por la tasa de casos que
acuden a la cita para toma de muestra de confirmacién, se
evidencia una pérdida de cerca de 50%, o sea, que en ese caso
la cobertura real es inferior.

No obstante, la tendencia del evento, consideradas las tasas
indicativas, es hacia la mejora, como se observé para la tasa de
casos que acuden a la cita de muestra de confirmacién que
paso de 46% en el ano 2009 a 63% en el 2014. La tasa de nacidos
vivos por cada caso confirmado de hipotiroidismo congénito,
es un indicador de la prevalencia y se encontr6 mas baja de lo
esperado. Por ejemplo, la prevalencia por nacidos vivos tami-
zados en 2009 fue de 1:3.675, mientras en el 2014 fue de 1:4.514,
que parecen prevalencias muy bajas, pero cuando se ajusta por
la tasa de casos que acuden a la cita de muestra de confirma-
cién se suben a 1:1.718 y 1:2.842 respectivamente, que son
coherentes con lo esperado para Latinoamérica®.

La tasa de positivos se mantiene estable en 1%, aceptable
en los programas de tamizacioén para lograr el equilibrio entre
un punto de corte que permita captar todos los casos probables
y una tasa de positivos que no recargue econémicamente el
costo de la tamizacién neonatal. La tasa de confirmacién se
mantiene alrededor de 2%, que es aceptable porque obedece a
la alta sensibilidad que se espera de las pruebas de tamizacién.

Con relacién al indicador de casos que acuden a la cita de
muestra de confirmacién, se observé una tendencia a mejorar
en el dltimo ano, con 73%, el cual atin estd muy alejado del
ideal. La cita de muestra de confirmacién es el procedimiento

Tabla 3 - Descripcion de tasas de tamizacién neonatal por afo con base en notificacion de Sivigila

Ano Nacimientos Numero de Casos Tasa de Tasa de casos Casos Incidencia de
tamizados notificados positivos citados a toma de confirmados hipotiroidismo
a Sivigila* muestra para congénito expresada
confirmacién como numero de
nacidos vivos por caso
2010 654.627 528.277 136 0,05 - - -
2011 643.521 550.557 200 0,07 = = =
2012 676.835 532.172 263 0,1 - - -
2013 653.635 519.948 168 0,06 - - -
2014 257.415 141.200 513 0,36 20 24 5.883

* Sistema de vigilancia epidemiolégical®.
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que permite examinar de nuevo las hormonas TSH y T4 libre
en los casos positivos, con el objeto de confirmar los casos
verdaderos, por lo tanto, el éxito en la tamizacién neonatal
depende en gran medida de que este indicador sea de 100%.

Por esta razoén, en varios paises se adopté la estrategia de
medir desde el principio la hormona TSH junto con la T4 libre
y otros tienen como politica hacer una nueva tamizacién a
todos los recién nacidos.

El costo que esto impone parece justificarse frente a los datos
mostrados de prevalencia, que estarian en lo correcto si la tasa
de casos que responden a la cita de muestra de confirmacién
fuera la esperada, eso solo desde la econometria, pero desde la
salud publica el costo es mas alto pues significa perder casos
que pueden ser tratados y evitar el dano cerebral irreversible.

Esto es precisamente lo que debe considerarse cuando se
analiza el beneficio de la tamizacién neonatal como herra-
mienta epidemiolégical®, que apunta al objetivo preventivo de
la tamizacién neonatal, lo que debe ser balanceado frente a
cuénto cuesta una serie de equipos e insumos’®, o frente a
cuanto cuesta el proceso completo de diagnéstico, referencia
a centros especializados y seguimiento de los casos!’.

En el informe de costos del Genetic Disease Screening Program
del estado de California, un caso cuesta USD$ 416 en promedio,
para el manejo completo desde la tamizacién neonatal hasta
quedar en manos de los especialistas en el tiempo oportuno y
estd incluido el manejo de la familia. El costo de tener ese
mismo nifo sin diagnéstico es, por lo menos, socialmente
inaceptable.

En cuanto a la tamizacién neonatal expandida, se muestran
resultados iniciales en su implementacién en varios hospita-
les, lo que ha exigido la adaptacién de areas, equipos y soft-
ware, pero lo més importante es la capacitacién de personal
hospitalario en la toma de muestras del talén y manejo de la
informacién. Sin embargo, el mayor avance ha sido en el ana-
lisis interpretativo de los primeros casos bioquimicamente
anormales y la correlacién clinica, que implica responsabilidad
y compromiso de los pediatras, neonatélogos, genetistas, neu-
rélogos pediatras, intensivistas, nutriélogos y otras especiali-
dades.

Tabla 4 - Tasa de mortalidad en menores de cinco aiios,

diez primeras causas, Colombia, 2010

Causa Tasa de mortalidad
por 100.000 en menores
de 5 afos

Anomalias congénitas 52,97
Sepsis y otras infecciones 17,13
Infecciones de vias respiratorias bajas 16,24
Desnutricién 8,15
Enfermedad diarreica aguda 5,26
Bajo peso al nacer 3,53
Accidentes de transito 2,2

Leucemia 1,54
Violencia interpersonal 1,38
Dengue 1,12
Otros 126,97
Total 239,92

Fuente: calculado a partir de estadisticas vitales, DANE, 2010 16.

En este punto es pertinente volver a la Ley 1392 en la que
estd previsto que se deben organizar redes de diagnéstico,
redes de tratamiento y redes de seguimiento para las enferme-
dades metabdlicas, entendido que se trata de enfermedades
raras. La puesta en practica de esta directriz también sirve para
cumplir con la recomendacién de la Organizacién Mundial de
la Salud sobre realizar el tamiz neonatal’® y asi contribuir a
reducir la mortalidad infantil.

El andlisis de las diez primeras causas de mortalidad en
menores de cinco afios (tabla 4), segun lo reportado por el
Observatorio Nacional de Salud?®, muestra que la primera cau-
sa son las anomalias congénitas, entre las cuales se encuentran
las displasias metabdlicas. La tasa de mortalidad infantil se
utiliza como un indicador del nivel de salud de un pais y su
reduccién al menos en un tercio ha sido una de las metas del
milenio para la Organizacién de las Naciones Unidas?’, supues-
tamente alcanzable en 2015.

Finalmente, seglin se deriva de la informacién del Sivigila,
se tiene un subregistro importante para hipotiroidismo congé-
nito, comparado con la informacién obtenida por laboratorio.
Los casos notificados son los mismos confirmados y, por lo
tanto, no hay informacién de seguimiento disponible por esta
via (tabla 3). No obstante, es un avance importante que las
enfermedades metabdlicas y las otras sujetas a tamizacién
neonatal, estén contempladas como evento de interés en salud
publica y de notificacién obligatoria, lo cual fortalece los pro-
gramas de tamizacién neonatal.

Andlisis de sesgos y limitantes

La informacién primaria para los calculos de tasas fue tomada
de los informes que los laboratorios de tamizacién inscritos en
el Programa para la Evaluacién Externa del Desempeiio para
TSH neonatal envian al Instituto Nacional de Salud; por lo tan-
to, se pierde la informacién de algunos laboratorios que no son
de tamizacién pero realizan las pruebas en muestras séricas.
Aunque se sabe que el nimero es bajo, no esta determinado,
pero se acepto esta limitante bajo el supuesto de que no afec-
ta el andlisis global.

Con relacién al examen por espectrometria de masas en tan-
dem, no se hizo referencia a los laboratorios que ofertan el exa-
men al publico, porque son laboratorios que remiten las muestras
al exterior y los resultados no son trazables para el Instituto
Nacional de Salud; por otra parte, no representan capacidad ins-
talada y su consideracién generaria un sesgo de informacion.

En cuanto al analisis de costos, se encontrd la limitante de
informacion, porque el valor asignado para el pago de la tami-
zacién de hipotiroidismo congénito por el Estado, esta incluido
en el costo de atencién del parto, sin que se pueda separar
segun se solicité. Por esta razén, los comentarios sobre costos
parten de informacién del &mbito privado que no representan
los costos para el estado.

Conclusiones

La tamizacion neonatal en Colombia es limitada, la cobertura
estd mejorando, pero se afecta negativamente por la dificultad
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para confirmar casos, por la baja tasa de casos que acuden a
la cita de muestra de confirmacién. Es un programa de salud
publica, operado por las IPS y es financiado a través de las EPS,
ahora EAPB, que son responsables de lograr los indicadores de
cobertura de la tamizacién neonatal.

Esta multiplicidad de instituciones determina que los meca-
nismos logisticos y los lineamientos para la tamizacién neo-
natal también sean muy diversos, como ha sucedido en otros
paises con un modelo similar?’. Sin embargo, el programa
actual muestra avances en cobertura y confirmacién de casos,
con dificultades en la tasa de respuesta a la cita de muestra de
confirmacién.

En cuanto a ampliar el programa a otras enfermedades, el
estudio en curso con MS/MS ha permitido captar casos y tratar-
los, lo cual abre una oportunidad muy importante para eviden-
ciar la necesidad de cambiar la normatividad y ordenar la tami-
zacién neonatal expandida como politica preventiva obligatoria.

El Sivigila implement¢ la vigilancia mediante la plataforma
de notificaciones en todo el pais, con un protocolo y una ficha
epidemiolégica, que facilitan y sirven de apoyo para el progra-
ma de tamizacién.

Se concluye que es necesario revisar el modelo actual de
tamizacién neonatal en Colombia y cambiarlo a uno con mayor
alcance en enfermedades y mejores opciones para la cobertu-
ra y confirmacién, por ejemplo un modelo centralizado y orga-
nizado en una red con nodos regionales.
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